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ПРЕДИСЛОВИЕ 


Успехи в области профилактики наследственных болезней особенно 
заметны в последние годы. Это связано с широким внедрением в прак- 
тику здравоохранения медико-генетического консультирования и прена- 
тальной диагностики, что стало возможным благодаря интенсивному 
изучению этиологии и патогенеза наследственных заболеваний. Ежегодно 
в литературе появляются несколько сотен новых описаний генетически 
обусловленных аномалий. По данным последнего каталога V. МсКтіск 
(19861 известно более 2000 наследственных синдромов. 

Большинство наследственных синдромов диагностируется только 
на основании характерной клинической картины. В этой связи синдромо- 
логический анализ приобретает первостепенное значение в практике 
врача-генетика. Однако многие наследственные заболевания встречаются 
довольно редко и поэтому врачи не имеют достаточного навыка в диаг- 
ностике наследственной патологии. Кроме того, трудности в рас- 
познавании наследственных синдромов связаны с тем, что нередко ре- 
шающее значение в постановке диагноза имеет выявление у больных 
микроаномалий, на которые врачи не всегда обращают внимание. На- 
пример, такие незначительные признаки, как насечки на мочке уха при 
синдроме Беквита — Виде мана, ямочки на слизистой нижней губы при 
синдроме Ван-дер-Вуда, являются очень ценными диагностическими кри- 
териями. Весьма информативны такие признаки, как масса тела ребенка 
при рождении и масса плаценты. При синдроме панцитопении Фанкони 
масса тела новорожденного практически никогда не бывает более 3000 г., 
а плаценты — не превышает 500 г. Иногда пренатальная гипоплазия яв- 
ляется одним из основных признаков синдрома. Так, при синдроме Дубо- 
витца при доношенной беременности дети рождаются с низкой массой 
тела ( в среднем 2260 г ) . Это касается и синдрома Корнелии де Ланге 
(средняя масса тела при рождении 2300 г); синдрома Смита — Лемли — 
Опица и др. С другой стороны, при синдроме Беквита — Виде мана одним из 
главных диагностических признаков является гигантизм при рождении. 
Таким образом, в практике врача-генетика не может быть «мелочей». 

В диагностике наследственной патологии важны также знания 
патогенеза пороков развития. Например, при преаксиальных аномалиях 
(гипоплазия или отсутствие первых пальцев) следует искать аномалии 
большого мозга, при декстрокардии — неполную ротацию кишечника, при 
пороках конечностей — исследовать почки и почечную систему. И, наоборот, 
при синдромах АДАМ и Поланда не следует ожидать внутренних аномалий. 

При постановке диагноза нужно стремиться увязать все находки 
на основе общего генеза заболевания. Так, тяжелая гипогликемия при 
синдроме Беквита — Видемана может нарушить обычно нормальное умст- 
венное развитие больного. Или в результате тромбоцитопении при 
синдроме тромбоцитопении с отсутствием лучевой кости могут развиться 
кровоизлияния, в том числе и в мозг, приводящие к смерти или к нарушению 
умственного развития. 

Знание наследственных синдромов необходимо врачам для правиль- 
ного определения клинического прогноза, прогноза жизни, а также прогноза 
в отношении профессиональной пригодности больного. Например, при 
синдроме Патау не имеет смысла делать сложные операции по поводу 
расщелины нёба, поскольку больные дети обычно бывают нежизнеспо- 
собны. Ие следует оперировать катаракту у больных с синдромом 
Халлермана — Штрайфа или Конради — Хюнер мана, так как в большинстве 
случаев наступает спонтанная резорбция. Если врач знает, что у боль- 
ного с синдромом ИЮМОАй после пубертатного возраста появятся нару- 
шения зрения, то он уже заранее должен ориентировать родителей 
больного ребенка на выбор профессии, в меньшей степени требующей 
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хорошего зрения. То же самое касается и больных с различными скелет- 
ными аномалиями, которые обычно усугубляются после 14 — 15 лет жизни. 
Уже в детстве таких больных следует обучать работе, не связанной 
с физическими нагрузками на скелет. 

Кроме того, точный диагноз имеет значение для определения гене- 
тического прогноза для родственников больного при медико-генетическом 
консультировании, как ретроспективном, так и проспективном. В этом 
случае от точной диагностики зависят судьбы многих людей, а не 
только одного больного. 

Данная книга посвящена описанию фенотипических проявлений наслед- 
ственных болезней. В нее включены наиболее изученные и сравнительно 
часто встречающиеся синдромы, а также некоторые редкие синдромы, 
имеющие значение для медико-генетического консультирования. Всего по 
унифицированной схеме описано 460 синдромов, из них проиллюстриро- 
вано фотографиями больных 148. В книге приведены известные в лите- 
ратуре популяционные частоты наследственных болезней. Для рецессив- 
ных синдромов представлены данные отечественных авторов, так как 
диапазон колебаний этих частот в разных популяциях велик. 

В книге содержится раздел по основным принципам расчета риска 
при разных генетических ситуациях. Эти сведения будут полезны вра- 
чам медико-генетических консультаций на втором этапе консультирования, 
после того как диагноз наследственного синдрома поставлен. 

Диагностический указатель поможет читателям найти нужный 
синдром по наличию ряда симптомов. 

Книга предназначена для широкого круга врачей, и в первую очередь 
для медицинских генетиков, педиатров, акушеров-гинекологов , невропато- 
логов, ортопедов и др. 

Авторы не претендуют на исчерпывающее описание наследственной 
патологии и будут благодарны за замечания и сообщения о синдромах, 
не вошедших в справочник. 

В книгу вошли данные многолетних наблюдений Центра по медико- 
генетическому консультированию при Институте медицинской генетики 
АМН СССР (Москва) и медико-генетической консультации Института 
по исследованию развития ребенка педиатрического факультета Карлова 
Университета ( Прага) , а также отдельные случаи, информацию о которых 
нам прислали консультативные кабинеты по медицинской генетике 
следующих городов: Минск, Ереван, Кривой Рог, Воронеж, Уфа, Кемерово, 
Орел. 

При описании синдромов были использованы следующие отечественные 
и зарубежные источники: 

Наследственные болезни / Под ред. Л. О. Бадаляна, — Ташкент: Меди- 
цина, 1980. 

Тератология человека I Под ред. Г. И. Лазюка, — М. : Медицина, 1979. 

Лазюк Г. И., Лурье И. В., Черствой Е. Д. Наследственные синдромы 
множественных врожденных пороков развития,— М.: Медицина, 1983. 

ВіпИ Ре/есіа Сотрепйіит / Еда. О. Вег%хта.— Це\ѵ Уогк, 1979. 

Весо^піааЫе ранета о/ Нитап таі/огтаііоп, %епейс етЬгиоІо§іс аті 
сііпісаі ааресіа / Ед. О. Зтіііі. — Ркііасіеіркіа , Бопдоп: Тогопіо, 1976. 

М епсіеііап Іпкегііапсе іп М ап/ Еда. V. МсКиаіск. - Ваііітоге : Бопдоп, 
1983. 

А соіоиг аііаа о[ сііпісаі депейса / Ед. М. Вагаіі^ег, А. К. ѴѴіпіег. ІѴоІ/е 
Медісаі РиЫісайопх ІЬд, 1983. 

Ап Айаа и/ Скагасіегіхйс аупдготеа. кѴіесІетапп Н. — К., Сгоаае К— К., 
ПіЬЬег И., Бопдоп, 1985. 

Авторы выражают благодарность академику АМН СССР Н. П. Боч- 
кову за критические замечания и советы при обсуждении рукописи, сотруд- 
никам лаборатории клинической генетики Института медицинской гене- 
тики АМН СССР за помощь в подготовке рукописи, а также доктору 
медицинских наук К. И. Суворовой ( ЦОЛИУВ М3 СССР), доктору меди- 
цинских наук Е. М. Меерсон (ЦИТО им. Приорова М3 СССР), кан- 
дидату медицинских наук Г. С. Марипчевой ( НИИ психиатрии М3 РСФСР) , 
доктору медицинских наук И. В. Лурье ( Минский филиал Института 
медицинской генетики АМН СССР), любезно предоставившим фотогра- 
фии больных. 
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НАСЛЕДСТВЕННЫЕ 

СИНДРОМЫ 


ААЗЕ СИНДРОМ (АА8Е 8ѴЖЖО- 
МЕ) 

Впервые описан в 1969 г. 3. Аазе и 
Э. Зтіііі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: трехфаланговый большой палец, уз- 
кие плечи, врожденная анемия. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром характеризуется отставанием в ро- 
сте (30%), гипопластической анемией, 
лейкопенией. С возрастом явления ане- 
мии уменьшаются. Аномалии скелета 
включают трехфаланговый большой па- 
лец кисти (рис. 1), гипоплазию лучевой 
кости, узкие плечи; отмечается позднее 
закрытие родничков. Описаны врожден- 
ные пороки сердца (дефект межжелу- 
дочковой перегородки), различная сте- 
пень гепатоспленомегалии. 

Популяционная частота неизвестна. 
Встречается редко. 

Соотношение полов — М » Ж. 

Тип наследования — предположитель- 
но — аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : панци- 
топении Фанкони синдром; тромбоцито- 
пения с отсутствием лучевой кости; 
Холта — Орама синдром. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аазе 8тіік В. Соп§епіІа1 апетіа апй 
ІгірЬа1ап§еа1 ІІштЪз: а пеѵѵ зупдготе. — 
I. Реёіаі., 1969, ѵ. 74, р. 471-474. 

Зопез В., ТНотрзоп Н. ТгірКаІапцеаІ ИіитЬз 
аззосіаіесі ѵѵііЬ Ьуроріааііс апетіа. — Реёіаі- 
Ігіс8, 1973, ѵ. 52, р. 609 — 612. 

Ѵап \ѴееІ-8іртап М., Ѵап сіе Катр ./., Ко- 
птя сіе. А і'етаіе раііепі \ѵііЬ «Ааке 
вупйготе». — 3. Ресііаі., 1977, ѵ. 91, р. 753 — 
755. 


ААРСКОГА СИНДРОМ (ААК8КОС 
8ѴХОКОМЕ). 

Синоним : лице-пальце-генитальный 

синдром. 

Выделен в отдельную нозологическую 
единицу в 1970 г. О. Аагзко§. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипертелоризм, брахидактилия, ша- 
левидная мошонка, низкий рост. 

Клиническая характеристика. Наблю- 
дается различная степень отставания в ро- 
сте (в 90% описанных случаев), хотя 
масса и длина тела детей с синдромом 
Аарскога при рождении нормальные. 
К 1 году становится очевидным замед- 
ление роста. У больных круглое лицо, 
клиновидный рост волос на лбу («мыс 



Рис. 1. Трехфаланговый 
первый палец кисти при 
синдроме Аазе. 
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вдовы»), гипертелоризм (95%), широкая 
переносица (85%), короткий нос с вы- 
вернутыми ноздрями (94%), широкий 
фильтр (97 %), антимонголоидный разрез 
глаз, птоз век (50%), (рис. 2). Глазные 
аномалии включают офтальмоплегию, 
страбизм, астигматизм, увеличенную ро- 
говицу. Характерны : гипоплазия верх- 
ней челюсти, прогнатизм нижней че- 
люсти, легкая складка под нижней гу- 
бой, аномалии ушных раковин (76%). 
Со стороны конечностей отмечается раз- 
болтанность суставов, брахи дактили я, 
клинодактилия пятых пальцев, мембра- 
нозные перепонки у основания прокси- 
мальных фаланг (60%), переразгибание 
в проксимальных межфаланговых суста- 
вах с одновременным сгибанием в ди- 
стальных, короткие пятые пальцы с 
единственной сгибательной складкой 
(72%), поперечная складка ладони, ши- 
рокие стопы (75%). 

Наиболее характерными изменениями 
гениталий являются необычная форма 

Рис. 2. Внешний вид больного с синдромом 
Аарскога (гипертелоризм, широкая перено- 
сица, широкое, округлое лицо, высокий лоб, 
антимонголоидный разрез глаз, шалевидная 
мошонка). 



мошонки, складки которой окружают 
основание полового члена (81 %). В 75% 
случаев отмечается крипторхизм, реже 
встречаются расщепление мошонки, фи- 
моз. В 66% случаев описаны паховые 
грыжи. Умеренная умственная отста- 
лость или затруднения при обучении 
наблюдаются у 14% больных. 

Рентгенологические данные: умерен- 
ное западение грудной клетки (61%), 
аномалии шейных позвонков, сколиоз, 
вальгусная деформация локтевых суста- 
вов. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный 
рецессивный или аутосомно-доминант- 
ный. 

Дифференциальный диагноз: Нунан 
синдром ; гипертелоризма-гипоспадии 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгіег К. Аиіоаотаі ёотіпапі іпЬегіІапсе оГ 
[Ье Аагзкод вутіготе. — Аш. Г Мей. Ое- 
пеі., 1983, ѵ. 1 5, р. 39 — 46. 

Ноо ТЬе Ааг8ко§ (Гасіо-сіі§Цо-ёепПа1) 
8уп(3гшпе. - Сііп. ОепеТ, 1979, ѵ. І6, р. 269 — 
276. 


АГАММАГЛОБУЛИНЕМИЯ, X- 
СЦЕПЛЕННАЯ ИНФАНТИЛЬНАЯ 
(АС.АММАСЕОВІЫХЕМІА Х-Ы1Ч- 
КЕО ІХЕА1МТІЕЕ). 

Синонимы : агаммаглобулинемия Бру- 
тона, врожденная агаммаглобулинемия. 

Впервые описана в 1952 г. О. ВгШоп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: рецидивирующие тяжелые бактери- 
альные инфекции с вовлечением дыха- 
тельных путей, желудочно-кишечного 
тракта и кожи. Отсутствие В-лимфоци- 
тов, отсутствие или резкое снижение 
основных классов иммуноглобулинов 
в крови. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание характеризуется тяжело проте- 
кающими воспалительными процессами. 
Чаще всего развиваются отиты, конъюн- 
ктивиты, синуситы, гаймориты, энте- 
риты, рецидивирующие инфекции верх- 
них дыхательных путей, бронхиты, пнев- 
монии, пиодермии, вызываемые глав- 
ным образом стафилококком, пневмо- 
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кокком, стрептококком. Очень тяжело 
протекает гепатит, который может при- 
вести к гибели. Отмечаются явления 
полиартрита и дерматомиозита; нередко 
состояние больного осложняется сепси- 
сом. Больные бледны, малоподвижны; 
на коже лица, конечностей, туловища — 
очаги пиодермии. В периферической 
крови обнаруживаются анемия, лейко- 
пения, нейтропения, транзиторная эози- 
нофилия и моноцитоз. В крови и 
лимфоидной ткани отсутствуют В-лим- 
фоциты. Резко снижен уровень иммуно- 
глобулинов, 1§М и 1§А отсутствуют, 
уровень 1§С при рождении нормальный, 
к 6 мее снижается до 100 мг%. Изо- 
гемагглютинины отсутствуют, и иммуни- 
зация не приводит к положительным ре- 
зультатам. Плазматические клетки в 
костном мозге отсутствуют или их ко- 
личество резко снижено. При этой 
форме иммунодефицита отмечается вы- 
сокая летальность в раннем возрасте. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
иммунодефицитные состояния. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Оізіііп й., Сгаіу ]. Н. ТЬе Ійутш апй оіЬег 
ІутрЬоісІ 1І88ие5 іп соп§епіІа1 а§атта§1о- 
Ьиііпетіа. ТЬутіс аІутрЬорІавіа апё Іут- 
рЬосубс Ьуроріазіа апсі іЬеіг геіаііоп Іо 
іпГесІіоп. — РеОіаІгісз, 1963, ѵ. 32, р. 517 — 
530. 


АГАНГЛИОЗ КИШЕЧНИКА ВРОЖ- 
ДЕННЫЙ (СОКОМ АСАМСБІОХО- 
518). 

Синонимы: болезнь Гиршируиіа, ис- 
тинный врожденный мегаколон. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: стойкие запоры, динамическая ки- 
шечная непроходимость, агенезия ганг- 
лиев межмышечного и подслизистого 
нервных сплетений на определенных 
участках кишечника. 

Клиническая характеристика. В зави- 
симости от локализации аганглиозных 
участков выделяют ректальную форму 
(21,9%), ректосигмоидальную (69,2%), 


субтотальную (3,2%), тотальную (0,6%) 
и сегментарную (5,1 %). В последнем 
случае аганглиозный участок находится 
между двумя здоровыми или наоборот. 
В 1 % случаев аганглиоз захватывает 
тонкую кишку. Клиническая картина ха- 
рактеризуется стойкими запорами (100%) 
или динамической кишечной непроходи- 
мостью. В 45% случаев отмечается рвота 
и в 85% случаев — вздутие живота (рис. 
3). Отдел кишечника выше аганглиозно- 
го участка расширяется, стенки гипер- 
трофируются, развивается мегаколон, 
который может осложниться перфора- 
цией кишки или развитием энтероколи- 
та. В результате каловой интоксикации 
может развиться жировая дистрофия 
печени. При рентгенологическом иссле- 
довании определяются сужение участка 
кишечника и расширение супрастеноти- 
ческого сегмента, задержка бария. За- 
болевание обусловлено врожденным от- 
сутствием интрамуральных парасимпа- 
тических нервных ганглиев и симпати- 
ческих сплетений в различных участках 
толстой кишки. Этиология порока муль- 


Рис. 3. Вздутие живота при врожденном 
аганглиозе кишечника. 
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тифакториальная. При поражении ко- 
роткого сегмента кишечника риск за- 
болевания для сибсов мужского пола 
равен 5 % , женского пола — 1 % . При 
поражении сегмента кишечника риск для 
сибсов обоих полов составляет 10%. 
Риск для детей равен 6%. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М2 — 3 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз : мегаколон 
функциональный; мегаколон психоген- 
ный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МасКіппоп А., Соііеп 5. Тоіаі іпіезііпаі а§ап- 
§1іопо8І8. Ап аиіозотаі гесевзіѵе сопёіііоп? — 
АгсЬ. ОІ8. СЫН., 1977, ѵ. 52, р. 898 — 899. 
Раззагуе Е. Оепеііс Ьеіегоёепеііу апсі гесшгеп- 
се гівк оГ соп§епіІа1 іпіезііпаі а§ап§Ііопо- 
8І8. — ВігіЬ ОеГесІ8, 1972, ѵ. VIII (2), р. 63- 
67. 


АГРАНУЛОЦИТОЗ КОСТМАНА 
(К08ТМАNN АСКАМЕЕ0СѴТ08І8). 

Синоним : нейтропения нос і оянная. 

Впервые описан в 1956 г. К. Ко$1тапп. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: повторяющиеся гнойные заболе- 
вания, абсцессы на коже, в легких, оти- 
ты и т. д. 

Клиническая характеристика. Болезнь 
проявляется в первые недели или месяцы 
жизни и характеризуется появлением 
множественных гнойничков и склонно- 
стью к септическим заболеваниям. При 
септических осложнениях возможно уве- 
личение селезенки. Отмечается развитие 
пародонтоза (рис. 4). При анализе крови 

Рис. 4. Пародонтоз при агранулоцитозе 
Костмана. 



выявляется резкая неитропения, вплоть 
до полного анейтрофилеза в периоды 
обострения; количество эритроцитов и 
тромбоцитов в пределах нормы. В тя- 
желых случаях больные погибают на 1-м 
году жизни. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: лейкопе- 
ническая форма острого лейкоза, аль- 
бинизм глазо-кожный неполный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кассирский И. А., Алексеев Г. А. Клиниче- 
ская гематология. — М. : Медицина, 1970. 
(\ ѴіІІоЬу М.) Уилоуби М. Детская гематоло- 
гия.— М.: Медицина, 1981. 

Натеп ІЗиропі В.. Ь ' Ехрегапсе Р.. Соосі Я. 
Соп§епііа1 пеиігорепіа: аЪпогтаІ пеиІгорЬіІ 
ёіЯегепІіаІіоп аззосіаіеё \ѵііЬ НЬА.— Іт- 
типо§епеІіс8, 1977, ѵ. 4, р. 327 — 332. 


АДАМ-КОМПЛЕКС (АПАМ-СОМР- 
ЬЕХ). 

Синонимы : амниотические деформа- 
ции, адгезии, мутиляции. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: амниогенные дефекты конечно- 
стей, лица, черепа и головного мозга. 

Клиническая характеристика. Данный 
комплекс пороков обусловлен амниоти- 
ческими тяжами. Наиболее частыми 
признаками комплекса являются пороки 
конечностей — от циркулярных перетя- 
жек на пальцах до амниотических ампу- 
таций пальцев, иногда кистей и стоп, 
а также проксимальных отделов конечно- 
стей. Дефекты лица и черепа включают 
черепно-мозговые грыжи и расщелину 
губы и неба (рис. 5). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : ЖЕ 
Тип наследования точно неизвестен, 
большинство случаев спорадические. По- 
вторный риск — 1—2%. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СеІІй 5. 5. Соп8ІгісІіѵе ЬапсІ8 іп іЬе Ьшпап,— 
ВігіЬ Оеіесіз, 1977, ѵ. XIII (1), р. 259-268. 
КеІІег Н., ЫеиИаизег С., Огикіп-Зіатт М. 
еі аі. «АОАМ сотріех» (атпіоііс ёеГог- 
тііу, аёйезіоп, тиіііаііопз а раПегп оГ 
сгапіоГасіаІ апё ІішЬ ёеіесіз.— Ат. 1. Меё. 
Сепеі., 1978, ѵ. 2, р. 81-98. 
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Рис. 5. Черепно-мозговая грыжа и расщелина 
губы при АДАМ-комплексе. 

АДРЕНОГЕНИТАЛЬНЫЙ СИН- 
ДРОМ (АОКЕГ^ОСЕМТАЕ 8ѴХОКО- 
МЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки : прогрессирующая вирилизация, ус- 
коренное соматическое развитие, повы- 
шенная экскреция гормонов коры над- 
почечников. 

Клиническая характеристика. Описано 
5 типов синдрома в зависимости от ха- 
рактера биохимического дефекта стерои- 
догенеза: дефицит-21 -гидроксилазы; де- 
фицит 1 1 -((-гидроксилазы, дефицит 17- 
а-гидроксилазы, дефицит 20, 22-десмо- 
лазы; дефицит 3-Р -гидроксистероид- де- 
гидрогеназы. Наиболее часто встреча- 
ются следующие две формы. 

Адреногенитальный син- 
дром с/или без потери соли 
(дефицит 21 -гидроксилазы), женский 
псевдогермафродитизм. Данный син- 
дром является наиболее частым типом 
гиперплазии надпочечников в результате 
дефицита 21 -гидроксилазы, приводящего 
к нарушению образования дезоксикор- 
тикостеронаи 1 1 -дезоксикортизола. Био- 
синтез андрогенов не нарушен, что при- 


водит к избыточной продукции их еще 
при внутриутробном развитии. У ново- 
рожденных девочек отмечается различ- 
ная степень маскулинизации от умерен- 
ной гипертрофии клитора до полного 
срастания губно-мошоночных складок 
с формированием мошонки, мужского 
полового члена с отверстием мочеиспу- 
скательного канала, наличием предста- 
тельной железы (рис. 6, а, б). Внутрен- 
ние половые органы сформированы 
правильно, кариотип 46ХХ. Отмечается 
гиперпигментация околососковой и ге- 
нитальной областей. У мальчиков ос- 
новным клиническим симптомом являет- 
ся преждевременное половое развитие, 
преждевременное закрытие зон роста 
эпифизов, в связи с чем больные 
имеют низкий рост. При неполном де- 
фиците 21 -гидроксилазы отмечаются 
нормальный электролитный баланс, нор- 
мальный уровень кортизола и альдо- 
стерона. При полном дефиците фермента 
(сольтеряющая форма) на первый план 
выступают следующие симптомы : рво- 
та, тахикардия, сонливость, признаки 
дегидратации, гипонатриемия, гиперка- 
лиемия. Данная симптоматика может 
симулировать картину врожденного пи- 
лоростеноза. Во всех случаях отмеча- 
ется повышение в моче уровня 17-кето- 
стероидов и прегнантриола. 

Адреногенитальный син- 
дром с гипертензией (дефицит 
1-Р-гидроксилазы). 

Клиническая характеристика. В основе 
данного типа адрено-генитального син- 
дрома (АГС) лежит недостаточность 
1-Р-гидроксилазы, участвующей в пре- 
вращении 11-дезоксикортизола в корти- 
зол (биосинтез глюкокортикоидов) и де- 
зоксикортикостерона в кортикостерон 
(биосинтез минералокортикоидов). Кли- 
нически это проявляется прогрессирую- 
щей вирилизацией и в некоторых случаях 
гипертензией. У девочек отмечаются 
гипертрофия клитора, напоминающего 
половой член ; срастание губно-мошоноч- 
ных складок с образованием мошонки. 
Формирование внутренних половых ор- 
ганов, как правило, не нарушено. 
У мальчиков отмечается пигментация 
мошонки. Лабораторные исследования 
выявляют повышение экскреции с мочой 
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1 7-оксикортикостероидов и 1 7-гидро- 
ксикортикостероидов, снижение в крови 
кортизола и альдостерона. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы недостаточности гормонов коры 
надпочечников. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

(Віипк \Ѵ.) Блунк В. Детская эндокрино- 
логия.— М.: Медицина, 1981. 

Беѵіпе Б., Каик \Ѵ., СоИевсііепег К. Ыеѵѵ 
8ІисІіе$ оГ іЬе 1 Іф-Ьусігохуіаве апсі 19-Ьуёго- 
хуіаве епгутея іп ІЬе Ьурегіепяіѵе Іогт оГ 
соп§епіІа1 аёгепаі Ьурегріавіа. — і. Сііп. 
Епёосгіпоі. МеІаЬоІ., 1980, ѵ. 50, р. 
258-263. 

Беѵіпе Б., йиропі В., Богепгеп Р. еі аі. Ое- 
пеііс апсі Ьогтопаі сЬагасІегігаІіоп оГ сгур- 
Ііс 21-Ыёгоху1а8е ёейсіепсу. — Е Сііп. Еп- 


ёосгіпоі. МеІаЬоІ., 1981, ѵ. 53, р. 1193 — 
1198. 

ІЛіск 8. Аёгепосопісаі Іасіогз іп Ьурегіеп- 
8Іоп. I. 8і§піГісапсе о Г 18-Ьуёгоху-1 1-ёео- 
хусогІісо8Іегопе. - Ат. I. Сагёіоі., 1976 
ѵ. 38, р. 814-824. 


АКРОДЕРМАТИТ ЭНГЕРОПАТИ- 
ЧЕСКИЙ (АСКООЕКМАТІТІ8 ЕХ- 
ТЕКОРАТНІСА). 

Синоним : синдром Данболта — Клос- 
са. 

Впервые описан в 1942 г. N. ОапЬоІІ 
И Т СІ088. 

Минимальные диагностические приз- 
наки : везикуло-буллезные высыпания ; 
расстройство деятельности желудочно- 
кишечного тракта. 

Клиническая характеристика. Больные 
отстают в росте. На коже к 3-9 мес жиз- 
ни появляются симметричные везикуло- 



Рис. 6. Адреногенитальный 
синдром. 

а - внешний вид ребенка; б - ги- 
пертрофия клитора, срастание 
губно-мошоночных складок. 



буллезные высыпания в области кожных 
складок; в локтевых сгибах, подколен- 
ных ямках, складках лучезапястного и 
межфаланговых суставов, в области 
ягодичных складок и ногтей. Отмечаются 
тяжелый стоматит, трещины и эрозии 
в углах рта, отечные губы (рис. 7, а), 
алопеция (рис. 7, б), задержка прорезы- 
вания зубов, конъюнктивиты, блефари- 
ты, светобоязнь, дистрофия ногтей. 
Больные имеют изменения психики по 
шизоидному типу. Характерным призна- 
ком является диарея с обильным пени- 
стым стулом. В сыворотке крови отме- 
чается низкое содержание цинка. На 
аутопсии находят гиперплазию островко- 
вого аппарата поджелудочной железы, 
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Рис. 7. Энтеропатический акродерматит. 

а — отечные губы, трещины и эрозии в углах рта;, 
б — алопеция. 

отсутствие тимуса, плазмоцитоз лим- 
фатических узлов и селезенки. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 


Дифференциальный диагноз: синдром 
Стивенсона — Джонсона; буллезный эпи- 
дермолиз; генерализованный монилиаз; 
многоформная экссудативная эритема; 
муковисцидоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгаѵез К., КезІепЬаит Т., Каііѵаз 3. еі аі. 
Негесіііагу асгосіегтаіііів епІегораіЫса іп ап 
айиіі. — АгсЬ. Оегт., 1980, ѵ. 116, р. 562 — 
564. 


АКРОДИЗОСТОЗ (АСК00Ѵ808Т0- 
818). 

Описан в 1968 г. Р. Магоіеаих и 
О. МаІатШ. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: укорочение конечностей за счет 
дистальных отделов, маленький нос, ум- 
ственная отсталость. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терные для акродизостоза черепно-ли- 
цевые дисморфии включают брахице- 
фалию, запавшую переносицу, короткий 
маленький нос с вывернутыми наружу 
ноздрями, гипоплазию верхней челюсти, 
прогнатизм, обычно приоткрытый рот, 
в некоторых случаях — гипертелоризм, 
эпикант, расщепленный кончик носа, ано- 
малии прикуса, гидроцефалию, гиперо- 
стозы костей черепа. Конечности укоро- 
чены в основном за счет дистальных от- 
делов. Отмечаются деформации плече- 
вой, лучевой, локтевой костей. Кисти ши- 
рокие с брахидактилией, эпифизы кисти 
конической формы, кожа тыльной по- 
верхности ладони морщинистая. В редких 
случаях могут быть вывихи головки 
лучевой кости, уменьшенные размеры 
позвонков. Частым осложнением заболе- 
вания является ограничение подвижно- 
сти лучезапястных, локтевых суставов и 
позвоночника. Кроме этого, описаны 
гипогенитализм и гипогонадизм. Дети 
рождаются с внутриутробной гипотро- 
фией. В 90% случаев отмечается умст- 
венная отсталость. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-доминантный и аутосом- 
но-рецессивный. Все описанные случаи 
спорадические. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ыісака N.. Маічшіа I. Рагаіііаі оссигепсе о Г а 
зупёготе \ѵііЬ шепіаі геіагёаііоп, пазаі Ьу- 
роріазіа, регірЬегаІ ёузозіозіз апсі Ыие еуез 
іп .Іарапезе зіЫіпез.- Нит. Оепеі., 1978, 
ѵ. 42, р. 227-232. 

ІіоЫпок М., РфеіД'ег К., Согііп Я. еі аі. Ас- 
гоёузозіозіз : а зупёготе оГ регірЬегаІ ёу- 
805І08І8, пазаі Ьуроріазіа апсі тепіаі геіаг- 
ёаііоп.— Ат. 3. ОІ8. СЬіІё., 1971, ѵ. 121, 
р. 195-203. 


АКРОФАЦИАЛЬНЫЙ ДИЗОСТОЗ 
НАГЕРА (АСКОЕАСІАЬ ИѴ808Т0- 
818 NАСЕК). 

Впервые синдром описали в 1948 г. 
Р. 1Ча§ег и I. сіе Кеупіег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипоплазия нижней челюсти, анти- 
монголоидный разрез глаз, стеноз или 
атрезия слухового канала, гипо- или апла- 
зия I пальца кисти и лучевой кости. 

Клиническая характеристика. Для дан- 
ного синдрома характерно сочетание при- 
знаков челюстно-лицевого дизостоза 
(синдром Франческетти) с недоразвитием 
I пальца кисти и лучевых костей. Анома- 
лии челюстно-лицевой области вклю- 
чают антимонголоидный разрез глаз, 
недоразвитие ресниц и колобому нижнего 
века, резкую гипоплазию нижней че- 
люсти, укорочение твердого неба, гипо- 
плазию зачатков коренных зубов. По- 
стоянным признаком является снижение 
слуха вследствие стеноза или атрезии 
слухового канала. В некоторых случаях 
обнаруживаются преаурикулярные выро- 
сты, деформация и низкое расположе- 
ние ушных раковин. Поражение конеч- 
ностей включает укорочение дисталь- 
ных отделов предплечий, гипо- или ап- 
лазию лучевой кости, части костей за- 
пястья, пястья, I пальца. При отсутствии 
I пальца 11 палец противопоставлен ос- 
тальным и может иметь удвоенную ди- 
стальную фалангу. Иногда отмечаются 
искривление V пальца, ограничение 
подвижности в локтевом суставе, отсут- 
ствие II пальца. Больные дети обычно 
отстают в психомоторном развитии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования точно не установлен, 
возможно аутосомно-доминантное и 
аутосомно-рецессивное наследование. 


Дифференциальный диагноз: нижнече- 
люстно-лицевой дизостоз ; окуло-аури- 
куло-вертебральный синдром ; окуло- 
мандибуло-фасциальный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вон’еп Р., Нагіеу Р. МапёіЬиІоГасіаІ ёузозіо- 
8І8 \ѵі(Ь ІішЬ таІГогтаІіоп (ІЧа§ег асгоГасіаІ 
ёузозіозіз). ІлтЪ МаІГогтаІіопз.- ВігіЬ Ие- 
ГесІ8, 1974, ѵ. X (5), р. 109-115. 

Ьстгу Я. В. ТЬе 1Ча§ег зупёготе (асгоГасіаІ 
ёузозіозіз): а еѵіёепсе Гог аиіозотаі ёоті- 
папі іпЬегіІапсе. — ВігіЬ ОеГесІз, 1977, ѵ. 
XIII (ЗС), р. 195-202. 

Р/еі//ег Я., Зіоечх. АсгоГасіаІ ёузозіозіз (Ыа- 
§ёг зупёготе) зупорзіз апсі герогі оГ а пе\ѵ 
сазе.- Ат. Т Меё. Оепеі., 1983, ѵ. 15, 
р. 255-260. 

Ц'еіпЬаит М., Яихчеі Ь. а. Віхіег О. Аиіо- 
зотаі сіотіпапі ігапзтіііоп оГ 1Ча§ег асго- 
ГасіаІ ёузозіозіз. — Ат. 5. Нит. Оепеі 
1981, ѵ. 33, р. 93. 


АКРОЦЕФАЛОПОЛИСИНДАКТИ- 
ЛИИ (АСКОСЕРНАЕОРОЬѴЗѴ^А- 
СТѴЬУ). 

Синонимы : акроцефалополисиндакти- 
лия, типы I, II и III, синдром Ноака, 
синдром Карпентера, синдром Сакати. 

Впервые описаны в 1901 г. С. Сагрепіег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: акроцефалия, полидактилия и син- 
дактилия стоп. 

Клиническая характеристика. Извест- 
ны три типа акроцефалополисиндакти- 
лий. I тип — синдром Ноака — характе- 
ризуется акроцефалией, увеличением 
первых пальцев рук и удвоением первых 
пальцев ног. Умственное развитие в пре- 
делах нормы. II тип — синдром Карпен- 
тера — характеризуется деформацией че- 
репа (акроцефалия) (рис. 8, а), вследствие 
преждевременного срастания черепных 
швов, симметричными поражениями ко- 
нечностей (на кистях — синдактилия III — 
IV, брахимезофалангия, клинодактилия, 
удвоение I пальца, на стопах — преак- 
сиальная полидактилия и синдактилия) 
(рис. 8, б, в). Из других скелетных ано- 
малий описаны соха ѵа1§а, уплощение 
вертлужной впадины, вальгусная дефор- 
мация коленных суставов, варусная де- 
формация стоп. Характерно лицо боль- 
ных: телекант, эпикант, плоская перено- 
сица, большие щеки, низкорасположен- 
ные уши, гипоплазия нижней челюсти. 
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Рис. 8. Больной с синдромом Карпентера, 
а — акроцефалия ; б, в — брахимезофалангия, пост- 
аксиальная полидактилия, синдактилия. 


У больных наблюдаются ожирение, умст- 
венная отсталость, в некоторых случа- 
ях — абдоминальные грыжи, добавочная 
селезенка, врожденные пороки сердца 
(дефекты перегородок, открытый арте- 
риальный проток, стеноз легочной арте- 
рии), пилонидальные ямки (ямки в са- 
кральной области), гипогенитализм. 
III тип — синдром Сакати — характери- 
зуется, помимо акроцефалии и полисин- 
дактилии, укорочением нижних конечно- 
стей, искривлением бедра в латеральную 
сторону, гипоплазией большеберцовой 
кости и деформацией малоберцовой ко- 
сти. Иногда отмечаются деформация уш- 
ных раковин, алопеция, атрофия кожи, 
врожденные пороки сердца, паховые 
грыжи, крипторхизм и маленький по- 
ловой член. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования : синдром Ноака на- 
следуется по аутосомно-доминантному 
типу ; синдром Карпентера — по аутосом- 
но-рецессивному типу; тип наследова- 
ния синдрома Сакати неизвестен. 

Дифференциальный диагноз: акроце- 
фалосиндактилия: Лоуренса — Муна — 
Барде — Бидля синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Еаіоп А. Р., Зоттег А., Копігаз 3. а. Зауеп М. 
Сагрепіег зупйготе — асгосерЬаІороІузупёа- 
сіуіу Іуре И.-ВІПЬ ОеГесІз, 1974, ѵ. 10, 
р. 249-260. 

Р{еі]]ег К. А. Аззосіаіесі сШогтШез оГ іЬе 
Ьеасі апй ЬапОз. ТЬе Сііпісаі Оеііпеаііоп оГ 
ВіпЬ Оеіесіз. III. ІлтЪ МаИогтаІіопз. — 
ВігіЬ ОеГесІз, 1969, ѵ. 3, р. 18 — 34. 

РфеіДег К. А., Зеетапп К., Типіе \Ѵ. еі аі. 
АкгогерЬаІороІузупсІакІуІіе Тур II. МсКи- 
зіск (Сагрепіег Вупйгот) ВегісЬі иЬег 4 Раііе 
ипсі Іеіпе ВеоЪасЬіип§ Йез Турз ѵоп Маг- 
зЬаІІ — 8тііЬ.— КІіп.РаесІіаІ., 1977, ВО. 189,8. 
120-130. 

КоЫпоѵі М., Зогаи/ Т. ./. АсгосерЬаІороІу- 
зупсіасіуіу, Іуре Іѵіоаск, іп а Іа гее кіпОгесІ. — 
ВігіЬ ОеГесІз, 1975, ѵ. XI, (5), р. 99-106. 
Тетіашу 8. А. Сагрепіег’з зупсіготе : асгосерЬа- 
Іороіузупйасіуіу. Ап аиіозотаі гесеззіѵе 
зупсіготе. — I. Ресііаі., 1966, ѵ. 69, р. 111 — 
120 . 
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Закаіі N.. Му кап \Ѵ. а. ТШаІе IV. А пе\ѵ 
зупёготе \ѵііН асгосерЬаІороІуёасІуІу, саг- 
ёіас ёізеазе апё ёізііпісііѵе ёеГесІз оГ (Ье еаг, 
зкіп апё Іоѵѵег ІітЬз .— }. Реёіаі. 197і' 
ѵ. 79, р. 104-109. 

АКРОЦЬФАЛОСИНДАКТИЛИИ 

(АСІЮСЕРНАІОЗѴММСТѴІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: акроцефалия, разные степени синдак- 
тилии. 

Клиническая характеристика. Сущест- 
вует несколько типов акроцефалосиндак- 
тилий. Синдром Апера характе- 
ризуется изменениями черепа — синостоз 
различной степени выраженности в ос- 
новном венечных швов в сочетании со 



сфеноэтмоидомаксиллярной гипоплази- 
ей основания черепа; изменениями ли- 
ца — плоский лоб, гипертелоризм, анти- 
монголоидный разрез глаз; запавшая 
переносица, прогнатизм (рис. 9, а, б); 
полным сращением II — V пальцев кистей 
и стоп (рис. 9, в, г). Синдром Сэт- 
ре — Чотзена характеризуется кра- 
ниосиностозом разной степени выражен- 
ности, обычно приводящим к асиммет- 
рии черепа (рис. 9,д, е). Другие черепно- 
лицевые аномалии включают выступаю- 
щие лобные и теменные бугры, птоз 
век, гипертелоризм, антимонголоидный 
разрез глаз, косоглазие. Отмечаются син- 
дактилия мягких тканей II -III пальцев 
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Рис. 9. Акроцефалосиндактилии. 

Синдром Апера: а — внешний вид больной (гиперте- 
лоризм, антимонголоидный разрез глазных ще- 
лей); б — акроцефалия (башенный череп), плоский 
лоб, запавшая переносица; в — полная синдактилия 
II — V пальцев кистей (кисть, напоминающая «руку 



акушера»), короткие и толстые первые пальцы; г — 
полная синдактилия стопы. Синдром Сэтре — Чот- 
зена: д, е — умеренно выраженная акроцефалия. 
Синдром Пфайффера; ж, з — акроцефалия, анти- 
монголоидный разрез глаз, вдавленная переносица, 
прогнатизм. 
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рук и ног, брахидактилия. Синдром 
Пфайффера характеризуется акроце- 
фалией (рис. 9, ж, з) в сочетании с ши- 
рокими дистальными фалангами боль- 
ших пальцев кистей и стоп. В некоторых 
случаях отмечается синдактилия II — 
III, а также II, III и IV пальцев стоп. 

Популяционная частота — 1 : 160000 
(синдром Апера). 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : черепно- 
глазо-зубной синдром; акроцефалополи- 
синдактилии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВаПхоса.ч С. 8., ]ѴеЬег А. Ь. а. Сгаифопі ./. I). 
АсгосерЬаІозупёасІуІу Іуре 3: СЪоІзеп’з зуп- 
сіготе. — I. Ресііаі., 1970, ѵ. 77, р. 267-272. 
Сокеп М. М. 7. Ап еІіо1о§іс апсі позо1о§іс 
оѵегѵіеѵѵ оГ сгапіозупозіозіз зупёготез. — 
ВІПЬ ОеГесІ, 1973, ѵ. XI (2), р. 137-189. 
8'аѵег У., Ргіесітап А. РГеіГГег зупсіготе герог! 
оГ Гатііу апсі геѵіеѵѵ оГ Ніе Ьііегаіиге.- 
.1. МеО. Оепе!.. 1976. ѵ. 13. р. 277-280 


АЛЬБИНИЗМ ГЛАЗО-КОЖНЫЙ 
НЕПОЛНЫЙ (СНЕБІАК - НІСА8НІ 
8ѴШКОМЕ). 

Синоним: Чедиака — Хигаши синдром. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гигантские гранулы в лейкоцитах, 
повторные инфекции, частичная депиг- 
ментация кожи, волос и глаз. 

Клиническая характеристика. У боль- 
ных отмечаются частичная депигмен- 
тация кожи, волос, глаз, светобоязнь, 
нистагм, косоглазие. Неврологические 
изменения включают симптомы цент- 
ральной и периферической нейропатии, 
мышечную слабость, судороги, наруше- 
ние нервной проводимости. Наблюда- 
ются гепатоспленомегалия, желтуха, 
лимфаденопатия. Гематологические ис- 
следования выявляют характерные ги- 
гантские включения в гранулоцитах, 
иногда — в лимфоцитах и моноцитах. 
Подобные же включения могут быть об- 
наружены во многих других органах и 
тканях. В 80% случаев встречается ане- 
мия, в 50 % — тромбоцитопения, в 40 % — 
лейкопения. Показатели гуморального 
иммунитета находятся в пределах нормы, 
могут обнаруживаться дефекты фагоци- 
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тов. Больные страдают от повторных 
инфекций желудочно-кишечного тракта, 
кожи и дыхательных путей. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: аномалия 
Мей — Хеглина; аномалия Алдер — Рей- 
ли; агранулоцитоз Костмана; другие 
типы глазо-кожного альбинизма. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВІите К. 8., \ѴоІД8. М. ТЬе СЬесІіак — НідазЬі 
зушіготе : зіисііез іп іоиг раііепі апсі а геѵіеѵѵ 
оГ іЬе Іііегаіиге. — Меёісіпе, 1972 ѵ 51 
р. 247-280. 

Тапака Т. СЬеШак-Ні^азЫ зушіготе: аЬпогшаІ 
Іузозотаі епгуте Іеѵеіз іп агапиіосуіез оГ 
раііепіз апсі Гатііу тетЬегз. — Ресііаі. Кез 
1980, ѵ. 14, р. 901-904. 


АЛЬБИНИЗМ ГЛАЗО-КОЖНЫЙ 
ТІ1РОЗИНАЗОНЕГАТИВНЫЙ (АЬВІ- 
М8М 0С11Г0СЦГА^01]8 ТѴК08І- 
ІЧА8Е-ХЕСАТІѴЕ). 

Синонимы : альбинизм полный совер- 
шенный; альбинизм, тип I. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: тотальная депигментация кожи, во- 
лос, глаз; нистагм, светобоязнь, красный 
зрачковый рефлекс; отсутствие синтеза 
пигмента при инкубации волосяных лу- 
ковиц в растворе тирозина. 

Клиническая характеристика. Отме- 
чается выраженная депигментация кожи, 
волос, глаз (рис. 10), причем окраска 
одинакова для всех расовых групп и не 
меняется с возрастом. Кожа розовато- 
красная, совершенно не загорает, пол- 
ностью отсутствуют пигментные невусы, 
какие-либо пигментные пятна. Имеется 
предрасположенность к раку кожи. Во- 
лосы белые, но могут иметь желтоватый 
оттенок. Радужка обычно серо-голубая 
при косо падающем свете, но может 
быть розоватой из-за отражения света 
от глазного дна. Сильно выражены ни- 
стагм и светобоязнь. Наблюдается 
красный зрачковый рефлекс. Острота 
зрения снижена в значительной степени 
и с возрастом не улучшается. Отсутству- 
ют макулярный рефлекс и бинокулярное 
зрение. Фенотип при данном синдроме 
у представителей европеоидной расы 





Рис. 10. Глазо-кожный альбинизм. 

Объяснение в тексте. 

не всегда может быть отграничен от 
тирозиназопозитивного альбинизма 
только по клиническим критериям. Тест 
с волосяными луковицами отрицатель- 
ный. 

Популяционная частота — 1 : 39000. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : альбинизм 
глазо-кожный тирозиназопозитивный; 
фиброматоз десен; депигментация и мик- 
рофтальмия; глазной альбинизм; кож- 
ный альбинизм без глухоты; альбинизм 
глазо-кожный неполный; альбинизм 
глазо-кожный с геморрагическим диате- 
зом и пигментацией ретикулоэндоте- 
лиальных клеток. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кіп% К. А., ѴСіікор С. У. Оеіесііоп оГ Ьеіего- 
гу§оІе8 Гог Іугозіпаве-пе^аііѵе осиіосиіапеоиз 
аІЬіпізт Ьу ЬаігЬиІЬ Іуговіпазе азвау,— Ат. 
3. Ниш. ОепеГ, 1977, ѵ. 29, р. 164—165. 
Саг г о 11 IV., Зау В.. МЫопаМ \Ѵ НаШсІау А. 
Т\ѵо сіізііпсі ракете оГ ѵівиаі еѵокеб гез- 
ропзе аауштеігу іп Ьитап аІЬіпізт. — №- 
Іиге, 1980, ѵ. 286, р. 604-605. 


АЛЬБИНИЗМ ГЛАЗО-КОЖНЫЙ 
ТИРОЗИНАЗОПОЗИТИВНЫЙ (АЬ- 

вімвм осгта/ГА ^0118 тѵко- 

8^А8Е-Р08ІТІѴЕ). 

Синоним: альбинизм, тип II. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение степени пигментации кожи, 
волос и глаз; нистагм, светобоязнь; син- 
тез волосяными луковицами пигмента 
в растворе тирозина. 

Клиническая характеристика. Умень- 
шение пигментации кожи, волос, глаз 
варьирует в зависимости от возраста и 
расовой принадлежности. С возрастом 
происходит накопление пигмента и цвет 
глаз может меняться от голубого до ка- 
рего, а волос — от белого до желтовато- 
коричневого. Пигментные невусы и 
пятна встречаются в 60% случаев. Ни- 
стагм и светобоязнь выражены значи- 
тельно меньше по сравнению с тиро- 
зиназонегативной формой. Со стороны 
глаз отмечаются также отсутствие или 
сильное уменьшение макулярного реф- 
лекса (90%), косоглазие, обычно сходя- 
щееся, аномалии рефракции (20%), вы- 
сокая миопия (20%), отсутствие биноку- 
лярного зрения (100%), остатки мезо- 
дермальной ткани на передней поверх- 
ности радужки и задней поверхности ро- 
говицы. Острота зрения снижена, но 
улучшается в течение жизни. Тест с во- 
лосяными луковицами положительный. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : альби- 
низм глазо-кожный тирозиназонегатив- 
ный; фиброматоз десен; депигментация 
и микрофтальмия; глазной альбинизм 
кожный; альбинизм без глухоты; альби- 
низм глазо-кожный неполный; альби- 
низм глазо-кожный с геморрагическим 
диатезом и пигментацией ретикулоэндо- 
телиальных клеток. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ыапсе IV., Заскзоп С. а. іѴіікор С. Аті$Ь 
а1ЬіпІ8т: а сіізііпсііѵе аиіозотаі-гесеззіѵе 
рЬепоІуре. — Ат. 3. Нит. Оепеі., 1970, 
ѵ. 22, р. 579-586. 
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АЛЬБИНИЗМ ГЛАЗО-КОЖНЫЙ 
С ГЕМОРРАГИЧЕСКИМ ДИАТЕЗОМ 
И ПИГМЕНТАЦИЕЙ РЕТИКУЛО- 
ЭНДОТЕЛИАЛЬНЫХ КЛЕТОК (АЬ- 
ВІІЧІ8М ОСІЖОСГТА^ОІ^, НЕК- 
МАN8КV - РСЦЬАК ТУРЕ). 

Синоним: синдром Германски-Пудла- 
ка. 

Впервые описан в 1959 г. Р. Негтапзку 
и Р. Рисііак. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение пигментации кожи, волос, 
глаз; светобоязнь; аномалия агрегации 
тромбоцитов, приводящая к геморраги- 
ческому синдрому; накопление пигмента 
в ретикулоэндотелиальных клетках. 

Клиническая характеристика. Феноти- 
пически больные схожи с тирозиназопо- 
зитивными или негативными альбино- 
сами в зависимости от расовой принад- 
лежности и степени пигментации кожи и 
волос у родителей. Окраска волос 
варьирует от белой до рыжевато-корич- 
невой, а окраска радужки — от светло- 
серой до желто-зеленой. Часто встре- 
чаются пигментные невусы. Отмечаются 
умеренно выраженная светобоязнь, ни- 
стагм, снижение остроты зрения и в 30 % 
случаев — косоглазие. Геморрагический 
синдром выражается в кровоизлияниях и 
повторных кровотечениях после экстрак- 
ции зубов и после родов. Время крово- 
течения удлинено, причем прием аспи- 
рина может удлинять его значительно 
(до 30 мин). Геморрагический синдром 
обусловлен дефицитом одного из факто- 
ров тромбоцитов, приводящим к наруше- 
нию агрегации. Обнаруживается накоп- 
ление желтой гранулированной субстан- 
ции в ретикулоэндотелиальных клетках 
(костного мозга, легких, печени, селе- 
зенки, почек), циркулирующих макро- 
фагах, мочевом осадке, эпителии слизи- 
стой ротовой полости. Этот желтый 
пигмент флюоресцирует в ультрафиоле- 
товых лучах. При рентгенографии груд- 
ной клетки отмечаются тяжистость ри- 
сунка и уплотнение лимфоузлов. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : альбинизм 
глазо-кожный неполный; альбинизм гла- 


зо-кожный тирозиназонегативный; аль- 
бинизм глазо-кожный тирозиназопози- 
тивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Негтапчку р., Рисііак Р. АІЬігшт аззосіаіеё 
\ѵііЬ ЬетоггЬа§іс ёіаіЬезіз апё ипизиаі рі§- 
тепіеё геіісиіаг сеііз іп Фе Ъопе таггохѵ: 
герогі оГ 1\ѵо сазез ѵѵііК ЬізІосЬетісаІ 
зіиёіез. - Віооё, 1959, ѵ. 14, р. 162-169. 
Ьо^ап Ь. У., Карароп 8. /., Макег I. А1Ы- 
пізт апё аЪпогтаІ ріаіеіеі Сипсііоп.— 
Ие\ѵ Еп§1. 1. Меё., 1971, ѵ. 284, р. 1340 — 
1345. 


АЛЬПОРТА СИНДРОМ (ХЕРНКІ- 
ТІ8 А^ ^КѴЕ ОЕАЕ^88 НЕКЕ- 
ШТАКѴ). 

Синоним: нефрит наследственный с 
глухотой. 

Описан в 1927 г. А. АІрогЕ 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гематурия, протеинурия, снижение 
слуха. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терными признаками синдрома Альпор- 
та являются гематурия (100%), протеи- 
нурия (70 — 80%), бактериурия. Функции 
почек у больных женщин, как правило, 
не снижены. У мужчин часто развивается 
почечная недостаточность и заболева- 
ние протекает тяжелее. Обнаруживаются 
пороки развития почек: удвоение, неза- 
вершенный поворот почек, сужение при- 
лоханочного отдела мочеточника. В 50% 
случаев отмечается двустороннее нейро- 
сенсорное снижение слуха, начинающееся 
обычно в первые годы жизни и более 
распространенное у мальчиков. У 15% 
выявляются аномалии глаз : передний 
или задний лентиконус, сферофакия, 
врожденная катаракта. У родственни- 
ков пораженных может встречаться 
изолированно патология почек или слу- 
ха. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : ЖЕ 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный, Х-сцепленный рецессивный, 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: наследст- 
венная нефропатия без глухоты; добро- 
качественная семейная гематурия; семей- 
ный нефроз; нефронофтиз. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Игнатова М. С., Вельтищев Ю. Е. Наслед- 
ственные и врожденные нефропатии у де- 
тей.— Л.: Медицина, 1978. 

Еѵапз 8. Н., Егіскзоп К., Кеізсіг К. а. Реігсе У. 
Аррагепііу сЬапфпё раііегпз оГ іпЬегіІапсе іп 
Аірогі’з Ьегеёііагу перЬгіІіз: §епеііс Ьеіего- 
§епеіІу ѵегзиз аііегесі ёіа§позІіс сгі- 
Іегіа.— Сііп. Оепеі., 1980, ѵ. 17, р. 285 — 
292. 

Раззуѵеі У. Н. Оаѵісі К., ВоіпсНіз Н.. Нег:- 
/еШ 8. Негесіііагу перЬгіІіз \ѵііЬ аззосіаіеё 
ёеіесіз іп ргохішаі гепаі ІиЬиІаг Гипсііоп,— 
}. Реёіаі., 1981, ѵ. 98, р. 85-87. 

Ргет И., Егазег Е. Оепеіісз о Г Ьегесіііагу 
пеігораіЬу \ѵііЬ ёеаГпезз (Аірогі ёізеазе).— 
Сііп. Оепеі., 1971, ѵ. 2, р. 331 -337. 

ТізЫег Р. НеаЬЬу (етаіе саггіегз о! а §епе 
Гог іЬе Аірогі’з зупёготе: ітрогіапсе Гог 
§епеІіс соипзе1іп§. — Сііп. Оепеі., 1979, ѵ. 16, 
р. 291-294. 


АЛЬСТРЁМА СИНДРОМ (АІ.8Т- 
КОМ 8ѴМЭКОМЕ). 

Описан в 1959 г. С. Аізігбт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: пигментная дегенерация сетчатки, 
ожирение, нейросенсорная глухота, са- 
харный диабет, нефропатия. 

Клиническая характеристика. На пер- 
вом году жизни появляются нистагм и 
светобоязнь, ретинит; наблюдается сни- 
жение центрального и периферического 
зрения, которое прогрессирует и к 7 годам 
приводит к значительному снижению 
зрения вплоть до слепоты; может раз- 
виться катаракта. Характерным призна- 
ком является прогрессирующее сниже- 
ние слуха, приводящее к глухоте. С ран- 
него детства отмечается ожирение. После 
пубертатного периода появляются при- 
знаки инсулиннезависимого сахарного 
диабета и нефропатии, приводящей к по- 
чечной недостаточности. Половое разви- 
тие нормальное, и только при биопсии 
яичек обнаруживают аплазию герми- 
нативных клеток, тубулярный склероз 
яичек. Повышен уровень гонадотропина 
в моче. Интеллект обычно сохранен. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М2 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: Лоурен- 
са — Муна — Барде — Бидля синдром; 

Клейна синдром. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СоШзІеіп У. Е.. Еіаікок Р. У. ТЬе Аізігот 
зупёготе. Керогі оГ іЬгее сазез ѵѵііЬ ГиіЬег 
ёеііпеаііоп оГ ІЬе сііпісаі, раіЬорЬузіо1о§і- 
саі апё §епе1іс азресіз оГ ІЬе ёізогёег.— 
Меёісіпе, 1973, ѵ. 52, р. 53 — 71. 

Кореску А., 8еетапоѵа Е., 8аІіскоѵа У. 
Аізігот зупёгот и ёѵои зезіег.— Саз. Бек. 
без., 1978, г. 117, N 4, 1. 29-30. 

АМНИОТИЧЕСКИЕ ПЕРЕТЯЖКИ 
(КІГЧС СОХ8ТКІСТЮХ8). 

Синоним: ампутации врожденные. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: наличие кольцевых перетяжек на ко- 
нечностях или пальцах. 

Клиническая характеристика. В про- 
цесс вовлекается одна или несколько 
конечностей, обычно несимметрично. 
Может быть несколько кольцевых вдав- 
лений на одной конечности в дистальной 
и проксимальной частях. Узкая перетяж- 
ка, окружающая палец или конечность, 
может доходить до кости. Дистальная 
часть конечности ниже перетяжки рас- 
ширена вследствие лимфостаза или уве- 
личения подкожного жирового слоя. 
Иногда происходит полная ампутация 
пальца (рис. 11, а) или конечности, и 
ампутированные части обнаруживаются 
в амниотической жидкости. Возможно 
отставание в росте. Амниотические тя- 
жи могут быть причиной расщелин лица, 
головы, позвоночника, а также причи- 
ной мозговых грыж (рис. 11,6), эвентра- 
ции органов брюшной полости. Вторич- 
ными скелетными деформациями явля- 
ются косолапость, синостоз фаланг, де- 
фекты ногтей, синдактилия. Предпола- 
гается, что перетяжки возникают вслед- 
ствие нарушения развития амниона, ма- 
ловодия, раннего разрыва амниона, его 
воспаления, механической травмы, эндо- 
метрита. Описаны семейные случаи. 
Популяционная частота — 1 : 5000 — 

10000 . 

Соотношение полов: М1 :Ж1. 
Дифференциальный диагноз : А ДАМ- 
комплекс. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СеІІіз 8. 8. Сопзігісііѵе Ьапёз іп ІЬе Ьшпап. 

ВігіЬ ОеГесІ, 1977, ѵ. XIII (1), р. 259-268. 
Ьепг 1Т. Напё Маііогтаііопз. — ВігіЬ Пеі'есі, 
1979, ѵ. XIV, р. 40. 
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Рис. 11. Амниотические перетяжки. 

а — ампутация пальцев кисти; 6 — расщелина лица 
и мозговая грыжа. 


АНЕМИЯ ГИПОПЛАСТИЧЕСКАЯ 
ВРОЖДЕННАЯ (А^МІА НѴРОРЬА- 
8ТІС СОМСЕМТАЬ). 

Синонимы: эритрогенез несовершен- 
ный; синдром Даймонда — Блекфана. 

Заболевание описано в 1938 г. Ь. Оіа- 
топё и К. ВІаскГап. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: среднетяжелая или тяжелая анемия 
с ретикулоцитопенией, начинающаяся 
в период новорожденности и не сопро- 
вождающаяся лейкопенией и тромбоци- 
топенией. Исследование костного мозга 
выявляет резкое снижение (до отсутст- 
вия) эритроидных клеток при нормаль- 
ных миелоидном и мегакариоцитарном 
ростках. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание обычно распознается в возрасте 
3 мес. Наиболее раннее появление при- 
знаков (бледность) отмечается сразу 
после рождения, наиболее позднее — в 
возрасте старше 6—12 мес. Наблюда- 
ются учащение пульса и увеличение раз- 
меров сердца по мере нарастания ане- 
мии с развитием в конечном итоге сер- 
дечной недостаточности и тяжелых пнев- 
моний. Печень и селезенка увеличи- 
ваются только при развитии сердечной 
недостаточности или при развитии ге- 
мосидероза. При длительном лечении 
гемотрансфузиями развиваются призна- 
ки гемосидероза внутренних органов. 
В ряде случаев заболевание сочетается 
с трехфаланговым 1 пальцем. 

Лабораторный диагноз: гемоглобин 
20 — 80 мг/л, эритроциты нормохромные, 
нормальной формы и размеров (иногда 
макроцитоз). Ретикулоцитов менее 0,2% 
или они отсутствуют. В костном мозге 
отмечается снижение количества эритро- 
бластов. Миелоидный и мегакариоци- 
тарный ростки нормальные. Время жиз- 
ни эритроцитов в системе циркуляции 
нормальное. Может быть высоким про- 
цент фетального гемоглобина. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный и аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: вторичные 
гипопластические анемии ; панцитопении 
Фанкони синдром; Аазе синдром; ап- 
ластическая анемия. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НатіПоп Р., Ост.чоп А.; СаІІо\ѵау IV. Соп- 
§епіІа1 егуіЬгоісі Ьуроріазііс апаетіа іп 
тоіЬегаті сіаидіег. — АгсЬ. Піз. СЬіІсІ., 1974, 
ѵ. 49, р. 71. 


АНКИЛОБЛЕФАРОН (АІѴКѴЕО- 
ВЬЕРНАКОІѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: частичное сращение краев век. 

Клиническая характеристика. Сраще- 
ния краев век могут иметь вид плотных 
рубцов или тонких тяжей. Сращение 
внутреннего угла глазной щели сочета- 
ется обычно с эктопией глазных точек и 
канальцев. Анкилоблефарон часто соче- 
тается с расщелиной губы и неба, ано- 
фтальмией, микрофтальмией, птозом, 
микроцефалией и другими пороками. 

Популяционная частота неизвестна, 
встречается редко. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: расще- 
лины губы и неба и сращения век син- 
дром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВащИтап Р. А. СНА N05: Ше сигіу Ьаіг- 

апкуІоЫерЬагоп — паіі сіузріазіа зупсіготе. — 

ВігіК Оеіесіз, 1971, ѵ. VII (8), р. 100-102. 


АНОРХИЯ (АІЧОКСНІА). 

Синоним: агенезия яичек. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гистологически подтвержденное от- 
сутствие яичек у лиц мужского пола с 
дифференцированными наружными по- 
ловыми органами. Кариотип 46ХУ. 

Клиническая характеристика. Анорхия 
может быть одно- и двусторонней. По- 
следняя форма встречается значительно 
реже. При этом пороке наружные поло- 
вые органы дифференцированы правиль- 
но, но могут быть недоразвиты. Рост вы- 
сокий. Других соматических аномалий 
нет. Снижено выделение 1 7-кетостерои- 
дов и повышено выделение гонадотро- 
пинов с мочой. Диагноз подтверждается 
при хирургическом обследовании мошон- 
ки, пахового канала и пути опускания 
яичка в мошонку, а также при гистоло- 


гическом исследовании. Порок может 
сопровождаться агенезией придатка яич- 
ка и семявыносящего протока. Как пра- 
вило, развитие в первом десятилетии 
жизни проходит нормально, поэтому в 
некоторых случаях диагноз может быть 
поставлен только в пубертатном периоде 
из-за недостаточного развития вторич- 
ных половых признаков при двусторон- 
ней анорхии или в более позднем воз- 
расте при односторонней анорхии. Па- 
циенты с односторонней агенезией яичек 
могут быть фертильны. 

Популяционная частота неизвестна. 
Тип наследования не установлен, име- 
ются описания случаев порока у сибсов 
и у монозиготных близнецов. 

Дифференциальный диагноз: агонадия; 
гипогонадотропный гипогонадизм; муж- 
ской псевдогермафродитизм. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВоЬгок М., СоигИ М. Вііаіегаі аЪзепсе оГ 
Іезіез. — Еапсеі, 1970, ѵ. 1, р. 336. 

Наіі Могу ап А. а. Вііііапі К. Ратіііаі 
соп§епііа1 апогсЫа. - ВігіЬ ОеГесІз, 1975, 
ѵ. XI (4), р. 115-119. 

дох.чо N.. Вгіапі М. ЕтЪгуопіс Іезіісиіаг 
ге§геззіоп зупсіготе: ѵагіаЫе рЬепоІуріс 
ехргеззіоп іп зіЫіп§з.— I. Ресііаі., 1980, 
ѵ. 97, р. 200-204. 


АНОФТАЛЬМИЯ (АМОРНТНАЬ- 
МІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: клинические признаки анофтальмии, 
подтвержденные данными микроскопи- 
ческого исследования. 

Клиническая характеристика. Истин- 
ная анофтальмия представляет собой 
полное отсутствие тканей глаза, что 
связано с отсутствием глазного зачатка. 
Она обычно двусторонняя. При этом 
состоянии гистологическое исследование 
содержимого орбиты не выявляет тканей 
глаза. При мнимой анофтальмии, обу- 
словленной задержкой развития вторич- 
ного глазного бокала, в глубине орбиты 
можно обнаружить рудиментарный глаз. 
Придатки глаз при истинной анофталь- 
мии сохранены, но их размеры меньше, 
чем в норме. Веки небольшие, орбита и 
конъюнктивальная полость мелкие. 

Популяционная частота неизвестна. 
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Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования истинной анофталь- 
мии — аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : тяжелая 
микрофтальмия ; вторичная анофталь- 
мия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ОЧѵеіга да 8іІѵа Е., Запита де Зои. іа 8. Сііпі- 
саі апорЬіЬаІтіа. — Нит. Оепеі., 1981, ѵ. 57, 
р. 115-116. 


АНЭНЦЕФАЛИЯ (А^ІЧСЕРНАЬѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отсутствие большого мозга, костей 
свода черепа и мягких тканей. 

Клиническая характеристика. Боль- 
шой мозг отсутствует, на месте мозгово- 
го вещества обычно располагается соеди- 
нительная ткань с кистозными полостя- 
ми. Часто повреждается и задний мозг, 
Отсутствуют кости свода черепа, глазни- 
цы мелкие. Как правило, анэнцефалия 
сопровождается выраженной гипопла- 
зией надпочечников и аплазией нейро- 
гипофиза. Иногда анэнцефалия сочетает- 
ся с расщелиной неба, аномалиями шей- 
ного отдела позвоночника. Этиология 
порока мультифакториальная. Риск для 
сибсов : при 1 пораженном — 2 — 5 % , 2 по- 
раженных — 10%, 3 пораженных — 15 — 
20 %. 

Популяционная частота — 1 : 1000. 

Соотношение полов — М 1 : ЖЗ — 7. 

Дифференциальный диагноз: гидран- 
энцефалия. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

РиНгтапп IV., Зее^ег \Ѵ., ВоНт К. Аррагепііу 
топо§ешс іпЬегіІапсе оГ апепсерЬаІу апё 
$ріпа ЪШёа іп а кіпсігесі. — Нит. Оепеі., 
1971, ѵ. 13, р. 241-243. 

Мазіегзоп /. С. Етрігіс шк, §епеііс соипзе- 
1іп§ ап(і ргеѵепііѵе теазигез іп апепсерЬаІу. — 
Асіа Оепеі. Зіаіізі. Месі., 1962, ѵ. 12, р. 219 — 
229. 

Тагіеііо Н. V., ѴѴаггеп 8. Т., Ыпдзігот .1 . А. 
РоззіЫе Х-Нпкеё апепсерЬаІу апд зріпа 
ЪіІЫа — герогі оі а кіпсігесі. — Ат. 1. Мед. 
Оепеі., 1980, ѵ. 6, р. 119-121. 


АРГИНИНОЯНТАРНАЯ АМИНО- 
АЦИДУРИЯ (АКСІІЧІІ808ГІССІІѴІІС- 
АСЮ11КІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: накопление аргининоянтарной кис- 
лоты в моче, крови и спинномозговой 
жидкости. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в первые недели жиз- 
ни. Отмечаются отставание в психомо- 
торном развитии, ломкость и сухость 
волос, растущих пучками, судороги, рво- 
та, гепатомегалия, атаксия, аномалии 
ЭКГ. С возрастом отставание в психо- 
моторном развитии усиливается. Повы- 
шена экскреция с мочой аргининоян- 
тарной кислоты, которая обнаруживает- 
ся в крови и спинномозговой жидкости; 
в крови может быть повышен уровень 
мочевины. В основе заболевания лежит 
недостаточность печеночной аргининсук- 
циназы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: гиперам- 
монемия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ѵап сіег Неідеп С., Сегагдз /.., Віегѵііеі У., ѵап, еі 
а/. ЬеіЬаІ пеопаіаі агфпіпозиссіпаіе Іуазе 
ёебсіепсу іп Гоиг сЫЫгеп (тот опе зіЪзЬір. — 
Неіѵ. Раеёіаі. Асіа, 1976, ѵ. 31, р. 407 — 417. 


АРТРОГРИПОЗ (АКТНКООКѴРО- 
818). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: ограничение подвижности и дефор- 
мации суставов. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терны множественные деформации суста- 
вов. Ограничения движения в суставах 
варьируют от уменьшения подвижности 
до анкилоза с фиксацией конечностей в 
положении сгибания (рис. 12, а, б), ре- 
же — разгибания ; ребенок может иметь 
«положение плода». Предполагаемым 
патогенетическим механизмом является 
ограничение движений плода в матке 
вследствие различных причин (нейро- 
генных, миогенных, соединительноткан- 
ных изменений, инфекций, действия ле- 
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карственных препаратов, уменьшения 
объема матки). Артрогрипоз является 
крайне гетерогенным состоянием. На- 
блюдается несколько его форм. Кроме 
этого, артрогрипоз входит в состав ряда 
других синдромов как симптом. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный, аутосомно-рецессивный и X- 
сцепленный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: хромо- 
сомы 18 трисомии синдром; арахно- 
дактилия с контрактурами; множест- 
венных птеригиумов синдром; диастро- 
фическая дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НаІІ У. С., Кеей 5. а. Сгеепе С. ТЬе сііЛаІ 
агіЬгоёгуро$І8 : (іеііпеаііоп оГ пе\ѵ епііііез — 
геѵіс\ѵапсі позоіофс сіізсиззіоп. — Ат. 1. Месі. 
Оепеі., 1982, ѵ. 11, р. 85-239. 

МсСогтаск М. К., СорроІа-МсСогтаск Р. 
а. Рее М.-Р. АиЮзотаІ-сІотіпапІ іпЬегіІапсе 
оГ ёі$Ы агіЬго§гурозІ8. — Ат. 1. Меё. Оепеі., 
1980, ѵ. 6, р. 163-169. 

Козептапп А. а. Агасі Р. АгіЬго§гуро8І8 тиі- 
Ііріех соп§епіІа : пеиго§епіс Іуре ѵѵііЬ аиіово- 
таі гесезвіѵе ІпЬегіІапсе. — .[. Месі. Оепеі., 
1974, ѵ. 11, р. 91-94. 

АРТРОГРИПОІА ГЕРМАННА - 
ОПИЦА СИНДРОМ (НЕККМАХХ - 
ОРІТ2 АКТНК0СКѴР08І8 8ѴХИКО- 
МЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: скелетные аномалии в сочетании с 
врожденными контрактурами суставов. 

Клиническая характеристика. Типична 
генерализованная костная дисплазия. 
Скелетные аномалии включают флексор- 
ные контрактуры локтевых, лучезапяст- 
ных, голеностопных и межфаланговых 
суставов, а также низкий рост, мезоме- 
лическое укорочение верхних конечно- 
стей и ризомелическое укорочение ниж- 
них, краниофациальный дизостоз (три- 
гоноцефалия, выступающие скулы, ши- 
рокие верхние и нижние челюсти, рас- 
щелина неба), аномалии позвоночника 
и ребер (сколиоз, расщепление тел по- 
звонков, широкие ребра). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — вероятно аутосом- 
но-доминантный. 


Рис. 12. Артрогрипоз. 

а, б — сгибательные контрактуры суставов верхних 
и нижних конечностей. 
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Дифференциальный диагноз: другие 
синдромы с артрогрипозом. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Наі! ]. О., Кеей $. а. Огеепе С. ТЬе сіініа I агіЬго- 
ёгуро5І5: ёеііпеаііоп оГ іЬе пе\ѵ епііііев — 
геѵіеіѵ аші пс> 80 І 0 §іс йівсиазіоп.— Ат. Т 
Месі. ОепеЕ, 1982, ѵ. 11, р. 185 — 239. 

АСПЛЕНИИ СИНДРОМ (А8РЬЕМА 
8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы: синдром асплении Ивемар- 
ка; агенезия селезенки. 

В. Іѵетагк в 1955 г. выделил ранее 
описанное сочетание асплении и опре- 
деленных пороков сердца в отдельную 
нозологическую единицу. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: правый изомеризм (органы левой по- 
ловины тела сформированы так же, как 
правой), врожденный порок сердца 
синего типа, рентгенологически выявляе- 
мая декстракардия с признаками гипер- 
тензии малого круга кровообращения. 

Клиническая характеристика. Аспле- 
ния обычно является частью комплекса 
аномалий внутренних органов. Отме- 
чается их симметричное развитие, и 
органы левой половины тела форми- 
руются так же, как правой. Левое легкое 
трехдолевое, имеются двусторонние 
добавочные бронхи (90%); отмечается 
значительное увеличение левой доли 
печени, в 40% случаев она такого же 
размера, как и правая. Часты нарушения 
поворота кишечника, в половине случаев 
желудок расположен справа. Иногда 
сохраняется гипопластическая селезенка. 
Комплекс кардиоваскулярных аномалий 
включает мезо- и декстракардию, атрио- 
вентрикулярную коммуникацию, еди- 
ный антриовентрикулярный клапан, об- 
щий желудочек (или два желудочка 
с крупным дефектом межжелудочковой 
перегородки), транспозицию крупных 
сосудов, атрезию или резкий стеноз ле- 
гочного ствола (70%), аномальное рас- 
положение легочных вен, наличие двух 
верхних полых вен. 

Дети погибают от врожденных дефек- 
тов сердца через несколько дней или 
недель после рождения или позднее из-за 
присоединения инфекции. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М2 : Ж1. 


Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: агенезия 

селезенки врожденная изолированная; 

Картагенера синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЛгпоШ С., Віхіег О., Сігосі О. РгоЬаЫе аиіо- 
8ота1 гесе88Іѵе іпЬегіІапсе оГ роіузріепіа, 
8ІІи8 іпѵегзив апсі сагйіас йеГесІз іп ап АтізЬ 
Гатііу.— Ат. 3. Нига. Оепеі., 1983, ѵ. 16, 
р. 35-42. 

Nііка \ѵа N. Ратіііаі с1из1егіп§ оГ 8ІШ8 іпѵег- 
8Ц8 Ъоіаііз, апсі азріепіа апсі роіузріепіа 
зутігошез. — Ат. Е Нит. ОепеЕ, 1983, 
ѵ. 16, р. 43-47. 


АССОЦИАЦИЯ ѴАТЕК (ѴАТЕК- 
А880СІАТЮІМ). 

Комплекс пороков выделен в само- 
стоятельную нозологическую единицу в 
1973 г. Ь. С?иап и О. ЗтііЬ. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: дефекты позвоночника, трахеопище- 
водные фистулы, дисплазии лучевой 
кости, неперфорированный анус, пороки 
почек. 

Клиническая характеристика. Назва- 
ние синдрома составлено из первых 
букв симптомов, входящих в его состав: 
V (ѵеПеЬгаІ), А (апаі аігекіа), ТЕ (ігасйео- 
е$ор1іа$>еа1), К (гайіаі апё гепаі). 

Основные проявления ѴАТЕК-ассоци- 
ации включают аномалии позвоночника 
(полупозвонки, кифосколиоз, менинго- 
целе) (82%), дефекты перегородки и 
другие пороки сердца (50%), атрезию 
ануса (70%), трахеопищеводный свищ 
с атрезией пищевода (78%), дисплазию 
лучевой кости (гипоплазия I пальца или 
лучевой кости, преаксиальная полидак- 
тилия и синдактилия, 65 %) (рис. 13), ано- 
малии почек (агенезия почек — 33%, дис- 
плазия— 25%, гидронефроз — 15%), 
единственную пупочную артерию (22%). 
Кроме того, встречаются незавершенный 
поворот кишечника, дивертикул Мекке- 
ля, стеноз двенадцатиперстной кишки, 
гипоплазия половых органов. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Все слу- 
чаи спорадические. 

Повторный риск низкий. 

Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 18 трисомии синдром; 13 ц-синдром; 
панцитопении Фанкони синдром. 
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Рис. 13. Лучевая косорукость при ѴАТЕК-ас- 
социации. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Бочкова Д. Н., Плотникова Л. Р., Кулако- 
ва Г. В. ѴАТЕК-ассоциация у больной 
кардиохирургического отделения. - Клин, 
мед., 1981, № 8, с. 78-79. 

АисИіегІопіе I. А., \ѴИііе М. Р. Кесиггепсе оГ 
(Ье ѴАТЕК-аззосіаІіоп ѵѵііЬіп а зіЪзЬір. — 
Сііп. Оепеі., 1982, ѵ. 21, р. 122-124. 
Беетапоѵа Е. , Зеѵсікоѵа М.. Тозоѵвку V. 
ѴАТЕК зупёгот и сІѵаариІІеІёЬо ёёѵсаіка,- 
Сзі. реёіаі. 1979, г. 34, 1. 291-292. 


АСФИКСИЧЕСКАЯ ДИСТРОФИЯ 
ГРУДНОЙ КЛЕТКИ (А8РНѴХ1А- 
ТІХС ТНОКАСІС ИѴ8ТКОРНѴ). 

Синоним: синдром Жена. 

Заболевание описано в 1955 г. М. ёеипе. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : деформация грудной клетки, отстава- 
ние роста, укорочение конечностей, не- 
глубокая умственная отсталость, почеч- 


ная недостаточность, врожденный по- 
рок сердца. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терны скелетные дисплазии : макроце- 
фалия, укорочение конечностей, узкая 
грудная клетка, короткие ребра. Рост 
снижен. У части больных отмечается 
постаксиальная полидактилия кистей и 
стоп. У новорожденных наблюдается 
респираторный дистресс-синдром, кото- 
рый часто приводит к смерти. Другой 
частой причиной гибели являются врож- 
денные пороки сердца. Если дети пере- 
живают период новорожденности, то в 
клинической картине начинает преобла- 
дать патология почек вследствие фиб- 
роза, приводящего к почечной недоста- 
точности. Отмечаются плавающие глаз- 
ные яблоки или горизонтальный нистагм. 
Умственное развитие отстает. Рентгено- 
логическая картина характеризуется 
шишковидными эпифизами костей верх- 
них конечностей, гипоплазией тазовых 
костей, короткими горизонтально рас- 
положенными ребрами. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: хондро ди- 
строфия с полидактилией — тип Маев- 
ского; хондродистрофия с полидакти- 
лией — тип Сальдино — Нунан ; хондро- 
эктодермальная дисплазия; метатропная 
дисплазия; танатофорная дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Віііоі-Еоре: Р.. АЫоѵ К. С., Оуііеп ]. А. еі аі. 
Саве о Г зЬог! гіЬ роіусіасіуіу. — Реёіаігісз, 
1978, ѵ. 36, р. 32-39. 

Сізагік Р., Ковіга М., Ріепіа I. еі аі. Еепоіуріска 
ѵагіаЪіІіІа оЬгаги азГухіаІігціш^ іЬогакаІпеі 
йузріагіе. - Сві. Каёіоі., 1982, г. 36, 1. 32- 
39. 

Бргащег ]., Сгітт В.. ІѴеІІег М. еі аі. ЗЬогі 
гіЬ роіуёасіуіу (8РК) зупёготез, Іурез 
Маіегѵвкі апсі Заісііпо- ІМоопап. - 2. Кіпсіег- 
Ьеіік., 1974, Вё. 116, 8. 73-94 


АТАКСИЯ - ТЕЛЕАНГИЭКТАЗИЯ 
(АТАХ1А — ТЕЕЕА1МСІЕСТА8ІА) 
Синоним: синдром Луи-Бар. 
Заболевание описано в 1941 г. Б. Бои- 
із-Ваг. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: атаксия, телеангиэктазии, рециди- 
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Рис. 14. Телеангиэктазии на коже лица при 
атаксии-телеангиэктазии. 


вирующие инфекции верхних дыхатель- 
ных путей, уменьшение или отсутствие 
1§А. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание начинается в раннем детстве и про- 
является в первую очередь мозжечковой 
атаксией (100%). Отмечаются качание 
головы и туловища, нарушение походки, 
интенционный тремор и хореоатетоз 
(90—100%). Характерным изменением 
глаз являются нарушение движения глаз- 
ного яблока (80 — 90%), нистагм (90 — 
100%) и косоглазие. В возрасте от 2 
до 6 лет появляются телеангиэктазии 
на конъюнктиве и открытых участках 
тела (рис. 14), слизистой мягкого и твер- 
дого неба. Важным признаком синдрома 
являются хронические респираторные 
инфекции (синуситы и пневмонии, 60 — 
80%). Наблюдаются отставание в росте, 
пигментные пятна или участки депигмен- 
тации на коже, склеродермия, гипото- 
ния мышц, гипорефлексия и дизартрия. 
У больных часто развиваются зло- 
качественные новообразования, причем 
в 10 — 30% поражается лимфоретику- 
лярная система. При патологоанато- 
мическом исследовании обнаруживают 
аплазию или гипоплазию тимуса, 
уменьшение размеров лимфатических 


узлов и селезенки, признаки моз- 
жечковой дегенерации, фиброзную дис- 
плазию яичников. При атаксии-телеанги- 
эктазии имеет место нарушение В- и Т- 
клеточных систем иммунитета, которое 
выражается в отсутствии сывороточных 
иммуноглобулинов, главным образом 
1§А, но иногда І§0 и 1§Е. При цито- 
генетическом исследовании лимфоцитов 
часто обнаруживают различные хромо- 
сомные аберрации и ломкость хромосом. 
Больные погибают от легочных инфек- 
ций либо от злокачественных новообра- 
зований. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. У гетерозиготных носите- 
лей иногда отмечаются дефицит 1§Е и 
телеангиэктазии на коже и слизистых. 

Дифференциальный диагноз: атаксия 
без иммунодефицита ; телеангиэктазии 
без иммунодефицита ; изолированный 
дефицит 1§А. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
(Оітрпег К. О., №иЬаш V.) Гимпнер К.-Д., 
Нойхаус Ф. Иммунологическая недоста- 
точность у детей.— М.: Медицина, 1979. 
ВосНкоѵ N. Р., Ьорискіп У. М., Киіезкоѵ N. Р., 
а. КоѵаІсИик Ё. V. СуІо§епеІіс 5Іиёу оГ 
раііепіа \ѵіі1і аіахіа-іеіеапфесіаяіа. — Ни- 
шап§епеІік, 1974, ѵ. 24, р. 115—128. 
МсРагІіп О. Е.. ВігоЬег IV. а. \ѴаШтапп Т. 
Аіахіа-Іеіеапфесіавіа. — Мейісіпе, 1972, ѵ. 51, 
р. 281-305. 


АХОНДРОГЕНЕЗ - ТИП ЛАНГЕ- 
РА— САЛДИНО (АСН(ЖОКОСЕХЕ- 
818 — ЬАІЧСЕК — БАЬОІІМО ТУРЕ). 

Синоним: ахондрогенез, тип ІВ (II тип). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: укорочение конечностей, туловища и 
шеи, большие размеры черепа, нормаль- 
ная оссификация черепа, внутриутробная 
гибель плода. 

Клиническая характеристика. Данная 
форма неонатальной карликовости со- 
провождается водянкой плода и недо- 
ношенностью. Голова сильно увеличена. 
Наблюдается укорочение конечностей, 
шеи, туловища (рис. 15, а). Рентгеноло- 
гически выявляются недостаточная каль- 
цификация поясничных позвонков и 
полное отсутствие кальцификации са- 
кральной и лонной костей, нормальная 
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Рис. 15. Ахондрогенез, 
тип Лангера — Сал- 
дино. 

а — внешний вид больно- 
го ребенка (макроцефа- 
лия, укорочение конечнос- 
тей и шеи); б - рентгено- 
грамма скелета (укороче- 
ние ребер и длинных 
трубчатых костей). 



оссификация черепа, сильное укорочение 
ребер и длинных трубчатых костей, ме- 
тафизы которых имеют размытые кон- 
туры (рис. 15, б). Укорочение ребер и 
длинных трубчатых костей выражено 
слабее, чем при I типе ахондрогенеза. 
Больные дети погибают внутриутробно. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: ахондро- 
генез — тип Паренти — Фраккаро, син- 
дром Гребе. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СИеп Н., Ь.иі С. а. Уап % 8. АсЬопйго§епе8І8: 
а геѵіехѵ \ѵііЬ зресіаі сопзійегаііоп оГ 
асЬопсігоёепезіз Іуре II (Еап§ег-8а1йіпо). - 
Ат. 1. Мей. ОепеГ, 1981, ѵ. 10, р. 379-394. 


АХОНДРОГЕНЕЗ - ТИП ПАРЕН- 
ТИ— ФРАККАРО (АСНОХОКОСЕ18Е- 
818 — РАКЕХТ1 — ККАССАКО ТУРЕ). 

Синоним : ахондрогенез, тип ІА (1 тип). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: резкое укорочение конечностей, обыч- 
ные размеры черепа, переломы ребер, 
внутриутробная гибель плода. 


Клиническая характеристика. Пато- 
логия относится к группе синдромов с 
неонатальной карликовостью. Ассоции- 
руется с недонашиванием, водянкой 
плода, смертью внутриутробно или 
вскоре после рождения. Наблюдаются 
короткая шея, бочкообразное туловище 
и резко укороченные конечности. Голова 
нормальных размеров, мягкая при паль- 
пации. Рентгенологически выявляются 
отсутствие оссификации тел позвонков, 
костей таза, различная степень оссифика- 
ции костей черепа, короткие ребра, 
переломы ребер, резкое укорочение и 
расширение длинных трубчатых костей. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: ахондро- 
генез — тип Лангера — Салдино. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Зтіік IV. Ь., Вгеііюеізег Т. а. Оіппо N. Іп 
иіего йіа§по8І8 оГ асЬопйго§епе8І8, Іуре !.— 
Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 19, р. 51—54. 
Ѵіеііетапп Н. К., Кетіщеп IV., Ніет Н. еі аі. 
АсЬопйго§епе8І8 ѵѵііЬіп іЬе 8Соре оГ соп- 
паіеіу тапіГезІей §епега1ігей зсеіеіаі йузр- 
Іавіаз. — 2. КіпйегЬеіІк., 1974, Вй 116 
8. 223-251. 
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АХОНДРОПЛАЗИЯ (АСНОМЖО- 
РЬА8ІА). 

Синоним : хондродистрофия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: диспропорциональная карликовость 
за счет укорочения конечностей, харак- 
терные рентгенологические признаки. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терными признаками являются низкий 
рост (при рождении — 46 - 48 см, у взрос- 
лых— 120— 130 см), большой череп с 
выступающим затылком, запавшая пере- 
носица (седловидный нос), прогнатизм 
у взрослых. Конечности укорочены в 
основном за счет проксимальных отде- 
лов, кисти широкие и короткие, пальцы 
расположены в виде трезубца, часто на- 
блюдается изодактилия, выражен пояс- 
ничный лордоз (рис. 16). Дети отстают 
в моторном развитии, интеллект, как 
правило, нормальный. Рентгенологи- 
чески выявляется диспропорция мозго- 
вой и лицевой частей черепа, укорочение 
основания черепа, уменьшение затылоч- 
ного отверстия. Трубчатые кости уко- 
рочены и утолщены, типична форма та- 
за — развернутые крылья подвздошной 
кости, крыша вертлужных впадин упло- 
щена. 

Рис. 16. Внешний вид больной с ахондро- 
плазией. 



Популяционная частота — 1 : 100000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный, 80% случаев обусловлены но- 
выми мутациями. 

Дифференциальный диагноз: ахондро- 
генез; асфиксическая дистрофия груд- 
ной клетки. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Волков М. В., Меерсон Е. М.. Нечволодо- 
ва О. Л. и др. Наследственные системные 
заболевания скелета. — М.: Медицина, 1982. 
1 Ѵаііасе /). С., Ехіоп Ргііскагіі П. еі аі. 
8еѵеге асЬопёгоркша. ІХтпоішгаІіоп о Г рго- 
ЪаЫе Ье1его§епе1у ѵѵііЬіп іЫв сііпіса! купсіго- 
те.— 1. МеЗ. Оепеі., 1970, ѵ. 7, р. 22 — 26. 


БАЗАЛЬНОКЛЕТОЧНОГО НЕВУ- 
СА СИНДРОМ (ВА8АБ СЕБЬ ХЕѴ118 
8ѴІѴШКОМЕ). 

Синоним: синдром Горлина. 

Впервые описан в 1960 г. К. Оогііп, 
Я. \Ѵ. Ооііг. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: базальноклеточные карциномы, ки- 
сты челюстей, скрытая спинномозго- 
вая грыжа, сколиоз, аномалии ребер, 
эктопическая кальцификация. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терными признаками синдрома являют- 
ся базальноклеточная карцинома (75%), 
участки дискератоза на ладонях и по- 
дошвах (65%), кисты нижней и верхней 
челюстей (80%), аномалии позвоночника 
(скрытые спинномозговые грыжи, ско- 
лиоз, 65%) и ребер (расщепление, вы- 
вихи, синостозы, 60%), кальцификация 
серповидного отростка твердой мозговой 
оболочки большого мозга и мозжечка 
(80%). Встречаются также эпителиаль- 
ные кисты, милиа, липомы, фибромы 
(20 — 40%), субкортикальные кистозные 
изменения длинных трубчатых костей и 
фаланг (45%), укорочение метакарпаль- 
ных костей, особенно IV (30%), непра- 
вильная форма зубов и/или множест- 
венный кариес, выступающие лобные и 
париетальные бугры, широкая переноси- 
ца, прогнатия. В некоторых случаях 
отмечаются медуллобластомы (5%), 
гипертелоризм (25%), косоглазие (25%), 
глаукома, катаракты, колобомы (15 — 
10%), фиброматоз яичников, гипогона- 
дизм, крипторхизм, лимфомезентериаль- 
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ные кисты со склонностью к кальци- 
фикации. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с высокой пенетрантностью 
(97%) и различной экспрессивностью. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Согііп К. 7., Соіі: Я. IV. Миіііріе пеигоісі 
Ъа$а1-се11 ерііЬеІіоша, )а\ѵ сузіз апё ЬіТісі гіЬ: 
а пе\ѵ зупёготе.— №\ѵ Еп§1. Т МесТ, 1960, 
ѵ. 262, р. 908-912. 

БАЗАНА СИНДРОМ (ВА8АN 8ѴІЧІ- 
ІЖОМЕ). 

Синонимы : эктодермальная дисплазия 
с гипотрихозом, гипогидрозом, аномалия- 
ми зубов и характерной дерматоглифи- 
кой. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипогидроз, гипотрихоз, единствен- 
ная сгибательная ладонная складка и 
дисплазия ногтей. 

Клиническая характеристика. К ос- 
новным признакам синдрома относятся 
сухость кожи и слизистых, короткие 
ногти с продольными участками утолще- 
ния, единственная сгибательная складка 
на ладонях, гипотрихоз, гипогидроз. 
Волосы, брови и ресницы редкие с рож- 
дения. Количество потовых желез сни- 
жено, конъюнктива сухая, часто раз- 
вивается конъюнктивит. Больные обычно 
имеют узкий нос с гипоплазией крыльев, 
длинный фильтр, тонкую верхнюю губу. 
Зубы рано разрушаются и выпадают. 

Популяционная частота неизвестна. 
Заболевание редкое. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: синдром 
Клаустона; эктодермальная дисплазия 
ангидротическая; дискератоз врожден- 
ный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Уог^епзоп Я. У. Есіосіегтаі сіузріазіа \ѵііЬ- 
ЬуроІгісЬо$І5, ЬуроЬісігозіз, ёеГесйѵе ІееіЬ 
апё шіизиаі йегта1о§1урЫсз (Ва8ап зуп- 
ёготе). — ВігіЬ ОеГесІз, 1 974, ѵ. X (4), р. 323 — 
325. 


БАРТТЕРА СИНДРОМ (ВАКТТЕК 
8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним : псевдогнпоадренокортицизм. 

Впервые описан в 1962 г. Р. С. ВагПег 
с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипокалиемический алкалоз, гипер- 
альдостеронизм, гломерулярная гипер- 
плазия. 

Клиническая характеристика. Отме- 
чаются задержка роста, мышечная сла- 
бость, умственная отсталость и полиу- 
рия. Синдром характеризуется гипока- 
лиемией, гипохлоремией, алкалозом, 
нормальным артериальным давлением 
при повышенном уровнецэенина и ангио- 
тензина, гиперальдостеронизмом с ги- 
перплазией гломерулярного аппарата. 
Синдром чаще встречается у детей, но 
описаны случаи синдрома в юношеском 
и взрослом возрасте. В этом случае физи- 
ческое и умственное развитие в преде- 
лах нормы, периоды тяжелой мышечной 
слабости расцениваются иногда как 
периодические параличи, а потеря мас- 
сы и рвоты — как результат физиологи- 
ческих нарушений, включая нервную 
анорексию. Клинически сходное состоя- 
ние может вызывать длительное злоупо- 
требление диуретиками и слабитель- 
ными. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : вторичный 
гиперальдостеронизм вследствие ме- 
дуллярной кистозной болезни почек; 
ювенильный туберкулез почек. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Агаш В. 8.. Вгаскеіі N.. Уоип% Я. а. 5ііІІ \Ѵ. 
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БЕКВИТА — ВИДЕМАНА СИН- 
ДРОМ (ВЕСК^VIТН-VVIЕ^ЕМАN 

8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним : синдром висцеромегалии, 
омфалоцеле и макроглоссии. 

Впервые описан в 1964 г. Н. \Ѵіесіетапп 
и I. Веск\ѵііЬ. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: макроглоссия, грыжа пупочного 
канатика, макросомия, насечки на моч- 
ках ушных раковин, гипогликемия. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее частыми аномалиями являются мак- 
роглоссия и омфалоцеле (пуповинная 
грыжа или реже — расхождение прямых 
мышц живота). Макросомия с увеличе- 
нием мышечной массы и подкожного 
жирового слоя отмечается с рождения 
(длина новорожденных более 52 см и 
масса тела свыше 4 кг) или развивается 
постнатально. Могут иметь место как 
умеренная микроцефалия, так и гидро- 
цефалия; выступающий затылок; анома- 
лии прикуса, связанные с гипоплазией 
верхней челюсти и относительной гипер- 
плазией нижней; экзофтальм; относи- 
тельная гипоплазия орбит (рис. 17). 

Типичным признаком является наличие 
вертикальных бороздок на мочках ушных 
раковин; кроме этого, встречаются ок- 
руглые вдавления на задней поверхно- 
сти завитка. Часто имеют место геми- 
гипертрофия и пигментные невусы. Отме- 
чаются висцеромегалия (гепатомегалия, 
нефромегалия, панкреатомегалия, ре- 
же — кардиомегалия), а также гиперпла- 
зия матки, мочевого пузыря, клитора, 
тимуса. 


Микроскопически выявляют гиперпла- 
зию клеток островков Лангерганса в под- 
желудочной железе, нефрогенную бла- 
стому в почках, наличие резко увеличен- 
ных клеток и ядер в надпочечниках. 
Встречаются двурогая матка, криптор- 
хизм, диафрагмальная грыжа, непра- 
вильное деление легких на доли, дефект 
межжелудочковой перегородки, доба- 
вочная селезенка, незаконченный поворот 
кишечника. Костный возраст опережает 
паспортный, отмечается расширение 
метафизов длинных трубчатых костей с 
кольцевым сужением диафизов. 

В ряде случаев наблюдается иммуно- 
дефицитное состояние. В 5% случаев 
имеется склонность к развитию злока- 
чественных опухолей (опухоль Вильмса, 
рак надпочечников). Выявляются поли- 
цитемия, гипогликемия, являющаяся 
очень характерным симптомом (особен- 
но в период новорожденное™), гиперли- 
пидемия, гиперхолестеринемия, гипо- 
кальциемия. Умеренная умственная от- 
сталость обычно связана с гипоглике- 
мией. Однако в большинстве случаев 
психическое развитие соответствует воз- 
расту. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: гипотире- 
оз врожденный; омфалоцеле; семейная 
врожденная гипогликемия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вех! С.. НосНзІга К. Е. ТЬе \Ѵіесіетапп — Веск- 

ѵѵііЬ яупёготе: аиіовотаі-йошіпапі іпЬегі- 



Рис. 17. Больной с синдро- 
мом Беквита — Видемана. 

Микроцефалия, макроглос- 
сия, рубец после операции 
по поводу омфалоцеле. 
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Іапсе іп а Гашііу.— Ат. .1. Мей. Оепеі., 
1981, ѵ. 9, р. 291-299. 

Веск\ѵііИ /. В. Масго§1оззіа, отраіосеіе, айге- 
паі суІоте§а1у, §і§апІІ8т апй Ьурегріазііс 
ѵізсеготе§а1у. — ВігіЬ Оеі'есіз, 1969, ѵ. V (2) 
р. 188-196. 

Кок$е[( А. С., Неггтапп СПЬеп Е. Г. еі 
аі. ТЬе ѴѴіейетапп — Веск\ѵііЬ зупйготе,— 
Еигор. Рейіаі. Т, 1976, ѵ. 123, р. 139-166. 


БИЛИАРНАЯ АТРЕЗИЯ (ВІЫАКѴ 
АТКЕ8ІА). 

Синонимы : атрезия внепеченочных 
желчных ходов; агенезия внутрипече- 
ночных желчных ходов. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: желтуха, ахоличный стул, признаки 
закупорки желчных ходов по данным 
сканирования печени. 

Клиническая характеристика. Суще- 
ствуют различные виды атрезий и стено- 
зов желчных путей. Клинически они 
проявляются желтухой, возникающей 
через 2 — 3 дня после рождения. Стул 
становится обильным, зловонным, напо- 
минающим глину, ахоличным. Моча тем- 
ная, содержит желчь, но без уробилино- 
гена. В сыворотке крови повышен прямой 
билирубин. Отмечаются гепато- и иногда 
спленомегалия. Важным диагностиче- 
ским признаком является картина об- 
струкции при сканировании печени. За 
исключением отсутствия желчи в кале 
все биохимические тесты неспецифичны. 
Иногда следы желчных пигментов об- 
наруживаются в кале из-за десквама- 
ции клеток слизистой кишечника. Перси- 
стирующая атрезия приводит к развитию 
билиарного цирроза уже к концу 3-го ме- 
сяца жизни. Появляются асцит, при- 
знаки портальной гипертензии, крово- 
течения. У 10—12% больных атрезии 
могут быть скоррегированы хирургиче- 
ским путем. 

Популяционная частота — 1 : 16 000. 

Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: киста об- 
щего желчного протока; агенезия печени. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зсііиііе М. Ьеп$ IV. Коп§епіІа1е ехіга- 

ЬераІізсЬе Оа11еп§ап§8аІгезіе Ьеі гѵѵеі Ое- 

8сЬ\ѵІ8Іегп. — Кііп. Рейіаі., 1978, Вй. 190 

8. 512-518. 


БЛЕФАРОНАЗОФАЦИАЛЬНЫЙ 
СИНДРОМ (ВЕЕРНАКСЖА80ГАСІАЕ 
8Ѵ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1973 г. Н. РазЬауап, 
8. Ргигапзку и А. РиПегшап. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: телекант, дистопия слезной точки и 
луковицеобразный нос. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома характерны телекант, антимон- 
голоидный разрез Тлаз, латеральное 
смещение и стеноз слезной точки, ги- 
поплазия средней части лица, луковице- 
образный нос с широкой переносицей, 
продольные борозды на щеках, трапе- 
циевидная верхняя губа, выступающая 
нижняя губа и длинный фильтр. Отме- 
чаются гиперподвижность суставов, на- 
рушение координации, торсионная ди- 
стония, кожная синдактилия рук, умст- 
венная отсталость. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз: мандибу- 
лярный дизостоз; синдром Шварца — 
Джампеля и миотоническая дистрофия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Разііауап Н., Ргигатку 8. а. РиЧегтап А. 

А Гатііу \ѵііЬ ЫерЬаго-пазоГасіаІ таііогта- 

ІІОП8. -Ага. 3. Оіз. СЫІй., 1973, ѵ. 125, 

р. 389-396. 


БЛУМА СИНДРОМ (ВЬООМ 8Ѵ1\- 
1ЖОМЕ). 

Синонимы : нанизм с поражением ко- 
жи ; врожденная телеангиэктатическая 
эритема с задержкой роста. 

Впервые описан в 1954 г. Б. Віоот. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкий рост, узкое лицо, на лице эри- 
тема в виде бабочки; цитогенетически 
выявляется повышенная частота се- 
стринских хроматидных обменов. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром характеризуется низким ростом с 
пропорциональным строением тела, низ- 
кой массой тела при рождении, микроце- 
фалией, долихоцефалией, гипогенита- 
лизмом с гипоспадией и крипторхиз- 
мом, высоким тембром голоса. Лицо 
больных узкое, с массивным носом, ги- 
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Рис. 18. Больной с синдромом Блума (уз- 
кое лицо, массивный нос, телеангиэктазии). 

Фотографии любезно предоставлены проф. 
Е. Ра55аг§е. 

поплазией скуловых областей, свето- 
чувствительной телеангиэктатической 
эритемой в виде бабочки (рис. 18). От- 
мечается нарушение пигментации кожи 
в виде пятен цвета кофе с молоком, 
преждевременное появление морщин 
(больные выглядят старше своего возра- 
ста), ихтиозоформные изменения. Кроме 
этого, в некоторых случаях описывают 
гипертрихоз, пилонидальные кисты 
(кисты в сакральной области), впадину 
в сакральной области, синдактилию, по- 
лидактилию, искривление V пальца, ко- 
солапость, отсутствие верхних латераль- 
ных резцов. Может отмечаться дефицит 
1§А и 1§М и в связи ^ этим предраспо- 
ложенность к инфекциям среднего уха, 
верхних и нижних дыхательных путей и 
к возникновению злокачественных опу- 
холей лимфоретикулярных органов, же- 
лудочно-кишечного тракта (после 30 лет). 
Большую диагностическую ценность 
имеет увеличение частоты обменов меж- 
ду сестринскими хроматидами в культуре 
лимфоцитов и фибробластов. 


Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: синдром 
Ротмунда —Томсона. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
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Віоот’з зупёготе. IV. Зізіег сйготаііё 
ехсЬап§е8 іп ІутрЬосуІез. — Ат. 1. Нит. 
Оепеі., 1977, ѵ. 29, р. 248-255. 

Сегтап ./. , Віоот II. Раччагцс Е. еі аі. Віоот’з 
зупёготе. VI. ТЬе ёізогёег іп Ізгаеі апё 
ап езіітаііоп оГ іЬе §епе Ггециепсу іп іНе 
АзЬкепагіт. - Ат. Т Нит. Оепеі., 1977, ѵ. 
29, р. 553-562. 


БОУЭНА— КОНРАДИ СИНДРОМ 
(ВО^VЕN — СОІМКАПІ 8\^ИКОМЕ). 

Впервые описан Р. Воіѵеп и О. С'опга- 
ёі в 1976 г. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: черепно-лицевые и скелетные анома- 
лии, крипторхизм. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны гипотрофия плода, долихоцефалия, 
выступающий клювовидный нос, дефор- 
мация ушных раковин, микрогения, 
кампто- и клинодактилия. Постоянными 
симптомами являются ограничение под- 
вижности в тазобедренных суставах и 
«стопа-качалка»; в единичных случаях — 
подковообразная почка, микроцефалия, 
эктопия слизистой желудка в пищевод, 
недоразвитие мозжечка, крипторхизм. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 18 трисомии синдром. 
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БРАХИДАКТИЛИЯ (ВКАСНѴЭАС- 
ТѴЬѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: укорочение пальцев. 

Клиническая характеристика. Типично 
укорочение пальцев, обусловленное не- 
доразвитием фаланг или метакарпальных 
(метатарзальных) костей. Существует 
следующая классификация брахидакти- 
лий. Тип А характеризуется укороче- 
нием пальцев за счет средних фаланг. 
Выделяют подгруппы брахидактилии 
типа А. При типе Аі (тип Фараби) по- 
ражены все средние фаланги, они ру- 
диментарные и иногда сливаются с 
концевыми фалангами. Проксимальные 
фаланги первых пальцев кистей и стоп 
укорочены, иногда отмечается задержка 
роста. Тип А 2 (брахимезофалангия, тип 
Мора — Врита) характеризуется укоро- 
чением средних фаланг вторых пальцев 
рук и ног при более или менее сохран- 
ных остальных пальцах (рис. 19). Из-за 
ромбовидной или треугольной формы 
пораженных средних фаланг вторые 
пальцы отклонены радиально. При типе 
Аз (брахимезофалангия V пальца, клино- 
дактилия) укорочены только средние фа- 
ланги пятых пальцев кистей с радиаль- 
ным их искривлением. Тип А 4 (бра- 
химезофалангия II и V пальцев, тип Тем- 
тами) — поражены II и V пальцы кисти. 
Тип А 5 характеризуется отсутствием 
средних фаланг II — V пальцев с диспла- 
зией ногтей. При типе В средние фа- 
ланги укорочены, как и при типе А, 
но кроме этого недоразвиты или отсут- 
ствуют концевые фаланги пальцев рук 
и ног, наблюдается сращение II и III 
пальцев. Т и п С — укорочены средние и 
проксимальные фаланги II и III паль- 
цев, иногда с гиперсегментацией прокси- 



Рис. 19. Брахидактилия, тип А2. 

мальной фаланги, возможны симфалан- 
гия и укорочение метакарпальных кос- 
тей; иногда отмечаются низкий рост и 
умственная отсталость. При т и п е О на- 
блюдается укорочение первых пальцев 
кистей и стоп (брахимегалодактилия). 
Тип Е характеризуется укорочением 
метакарпальных и метатарзальных ко- 
стей. Число пораженных пальцев варьи- 
рует даже в пределах одной семьи. 

Популяционная частота — 1,5 : 100000. 
Типы А 3 и О встречаются наиболее 
часто. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: синдромы 
с брахидактилией. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ріісіі N. С1а88Шса1іоп апй іёепіійсаііоп оГ 
іпііегеіесі ЬгасЬуёасІуІіев,— I. Меё. Оепеі., 
1979, ѵ. 16, р. 36-44. 


2 С. И. Козлова и др. 
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БРАХИДАКТИЛИЯ, АДОНТИЯ, ГИ- 
ПОТРИХОЗ И АЛЬБИНИЗМ (ВКА- 
СНѴОАСТѴЬѴ, АХОБОХТІА, НѴ- 
Р0ТКІСН08І8, АЬВПЧОЮ ТКАІТ). 

Синоним : глазо-костно-кожный синд- 
ром. 

Описан в 1968 г. Р. Тиошааіа и Е. Наа- 
рапеп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: брахидактилия, адонтия, гипотрихоз, 
светлая кожа. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны сходящееся косоглазие, катаракта, 
миопия, нистагм, дистихиаз, гипопла- 
зия верхней челюсти, адонтия, генера- 
лизованный гипотрихоз, гипопигмента- 
ция, гипоплазия гениталий и грудных 
желез. Скелетные аномалии включают 
снижение роста, брахидактилию. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно- рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : эктодер- 
мальные дисплазии; альбинизм. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Тиотааіа Р . , Наарапеп Е. ТЬгее 8ІЫіп§$ \ѵііЬ 

зітііаг апотаКез іп Ше еуез, Ъопев агкі 

«кіп. — Асіа ОрЬіЬаІт., 1968, ѵ. 46, р. 365 — 

371. 

БРАХИОСКЕЛЕТОГЕНИТАЛЬ- 
НЫЙ СИНДРОМ (ВКАСНЮ8КЕБЕ- 
ЮСЕМТАБ 8\»ОКОМЕ). 

Синоним: синдром Элсахи — Ватерса. 

Впервые описан в 1971 г. N. ЕІзаЬу и 
\Ѵ. ХѴаІегз. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: характерное лицо, гипоспадия. 

Клиническая характеристика. Череп- 
но-лицевые аномалии включают брахи- 
цефалию, гипоплазию средней части ли- 
ца, птоз, гипертелоризм, широкую пере- 
носицу, широкий кончик носа, выражен- 
ную гипоплазию верхней челюсти, ман- 
дибулярный прогнатизм, высокое арко- 
видное небо, субмукозную расщелину 
неба, расщелину язычка, гипоплазию ден- 
тина. Отмечаются сходящееся косогласие 
и нистагм, воронкообразная грудная 
клетка. Рентгенологически выявляются 
множественные кисты челюстей и слия- 
ние позвонков С 7 и С 3 . Наблюдаются де- 
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фекты артикуляции, гнусавость, умствен- 
ная отсталость, судороги. Характерна 
мошоночная гипоспадия. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
гипертелоризма-гипоспадии ; сферофа- 
кии-брахиморфии синдром, окуло-манди- 
було-фациальный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЕІтНу N.. \Ѵаіег$ \Ѵ. ВгасЫо-8ке1еІа1-§епііа1 
зупбготе. А пе\ѵ Ьегесіііагу зупсіготе. — 
Ріаві. Кесопзіг. 8иг§., 1971, ѵ. 48, р. 542 — 
550. 


ВААРДЕНБУРГА СИНДРОМ (\ѴА- 
АКБЕХВ11КС 8ѴЧЧБКОМЕ). 

Описан в 1951 г. Р. \ѴаагбепЬиг§. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: телекант, частичный альбинизм, глу- 
хота. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее частыми симптомами являются теле- 

Рис. 20. Больной с синдромом Ваарденбурга 
(телекант, широкая переносица, гетерохро- 
мия радужных оболочек). 




кант (99 %), широкая выступающая пере- 
носица (75%), сросшиеся брови (50%), 
гетерохромия радужных оболочек (45 %) 
(рис. 20), нейросенсорная глухота вслед- 
ствие гипоплазии кортиева органа (20 %), 
белая прядь волос надо лбом (17 — 45 %), 
депигментированные пятна на коже. 
В некоторых случаях отмечаются птоз, 
выступающая нижняя челюсть, расще- 
лина неба или высокое небо, небольшие 
скелетные деформации и пороки сердца. 
Популяционная частота — 1 : 4000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с неполной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: глазо- 
кожный альбинизм без глухоты; глазо- 
кожный альбинизм с глухотой. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Агіаз 8. Оепеііс ЬеІего§епеііу іп (Ье \Ѵаагс1еп- 
Ьиг§ вуіміготе.— ВігіЬ ОеГесІ, 1980, ѵ. VII 
(4), р. 87-101. 

Агіаз 5., Моіа М., Уапез А. де, а. Воііѵаг М. 
РгоЬаЫе Іоозе Ііпкаде ЪеПѵееп іЬе АВО 
Іосиз апсі \ѴаагёепЬиг§ Іуре 1,— Нитап§епе- 
Іік, 1975, ѵ. 27, р. 145-149. 

7 * 



Рис. 21. Синдром Вернера. 

а — внешний вид больного 18 лет; б — клювовидный 
нос, облысение. Фотографии любезно предостав- 
лены проф. Н. Кибі^ег. 

ВЕРНЕРА СИНДРОМ (ѴѴЕКМЕК 
8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: прогерия взрослых. 

Описан в 1904 г. О. \Ѵегпег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: ювенильная катаракта, преждевре- 
менное поседение и облысение, склеро- 
дермия, атрофия подкожного жирового 
слоя, клювовидный нос, сахарный диа- 
бет, гипогонадизм, преждевременное 
развитие атеросклероза. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в возрасте от 15 до 
30 лет. Характерными признаками его 
являются задержка роста, раннее появ- 
ление седых волос, облысение, выпадение 
зубов, склеродермия, особенно выра- 
женная на конечностях, атрофия под- 
кожного жирового слоя и мышечной 
ткани (рис. 21, а). На стопах и лодыжках 
в местах давления наблюдаются плохо 
заживающие язвы, в мягких тканях ко- 
нечностей обнаруживаются кальцифи- 
каты. Лицо больных сморщенное, с клю- 
вовидным носом (рис. 21,6). В возра- 
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сте 20 — 30 лет развиваются двусторон- 
няя катаракта, макулярная дегенерация, 
пигментный ретинит и хориоретинит. 
Эндокринная патология включает симп- 
томы сахарного диабета и гипогона- 
дизм. Характерны бесплодие, импотен- 
ция, дис- или аменорея, отсутствие ли- 
бидо, высокий голос, гинекомастия, скуд- 
ное оволосение в подмышечных впадинах 
и на лобке. Рентгенологически выявляют- 
ся остеопороз, деформации костей стоп, 
остеоартриты периферических суставов, 
спондилез. Наблюдаются признаки гене- 
рализованного артериосклероза, стено- 
кардия и инфаркт миокарда, нередко воз- 
никают злокачественные новообразо- 
вания. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: прогерия; 
пойкилодермия врожденная; склеродер- 
мия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Соіо М., Тапітоіо К., Ногіискі У. а. 8азасикі 
Т. Ратііу апаіузіз о! \Уегпег’з зупйготе: 
а зигѵеу оГ 42 Іарапезе \ѵііЬ а геѵіеѵѵ оГ 
Іііегаіиге,— Сііп. ОепеТ, 1981, ѵ. 19, р. 8— 15. 


ВИЛЛЕБРАНДА БОЛЕЗНЬ (VОN 
ѴѴІЬЬЕВКАІЧО ЭІ8ЕА8Е). 

Синоним : псевдогемофилия, ангиоге- 
мофилия. 

Заболевание впервые описано в 
1931 г. Е. ѵоп \Ѵі11еЬгапсі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: удлинение времени кровотечения и 
снижение прокоагулянтной, антигенной 
и ристоцетин-кофакторной активности 
VIII фактора. 

Клиническая характеристика. Типи- 
чен смешанный тип кровоточивости (ми- 
кроциркуляторно-гематомный). Выра- 
женность кровоточивости варьирует в 
широких пределах — от легких форм 
с редко наблюдающимися носовыми кро- 
вотечениями и геморрагиями в кожу 
до крайне тяжелых вариантов, характе- 
ризующихся частыми, длительными и 
обильными кровотечениями. Наиболее 
часты носовые кровотечения, внутри- и 
подкожные кровоизлияния, меноррагии 


у женщин, спонтанные и посттравмати- 
ческие кровотечения из слизистой рото- 
вой полости, геморрагии при порезах и 
ушибах, при хирургических вмешатель- 
ствах (в том числе при удалении зубов). 
Возможны желудочно-кишечные крово- 
течения. Гематомы и гемартрозы встре- 
чаются редко при тяжелых формах. 
Кровоизлияния в суставы, в отличие от 
гемофилии, не ведут к развитию хрони- 
ческих остеоартрозов. Лабораторные по- 
казатели включают удлинение времени 
кровотечения, снижение ретенции тром- 
боцитов на стекле, снижение прокоагу- 
лянтной и антигенной активности 
VIII фактора, снижение агрегации тром- 
боцитов в присутствии ристоцетина (ри- 
стомицина), по которой определяется 
активность фа к юра Виллебранда. Зна- 
чения этих показателей могут варьи- 
ровать в очень широких пределах. Су- 
ществуют варианты, при которых неко- 
торые из упомянутых показателей 
могут быть нормальными. 

Популяционная частота — от 1 : 20 000 
до 1 : 150000. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: гемофи- 
лия А. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

У.іттсгтап Т. 8., Ки%%іегі 2. М. Ѵоп \Ѵі1- 

ІеЬгапО’з сіізеазе. — Рго§г. Нетазі. ТЬготЬ., 

1982, ѵ. 6, р. 203-236. 

ВИЛЛЬЯМСА СИНДРОМ (\ѴІЬ- 
БІАМ8 8Ѵ1МОКОМЕ). 

Синонимы: сидром идиопатической ин- 
фантильной гиперкальциемии, синдром 
«лица эльфа». 

Впервые описан в 1961 г. I. \Ѵі11іаіш 
с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: необычное лицо, стеноз аорты или 
легочной артерии, гиперкальциемия. 

Клиническая характеристика. Дети с 
синдромом Вилльямса имеют низкий 
рост, низкую массу при рождении (в сред- 
нем 2700 г). Характерны эпикант, корот- 
кий нос с открытыми вперед ноздрями, 
широкая верхняя челюсть, полные щеки. 
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Рис. 22. Больные с синдромом Вилльямса. 

а, б, в — эпикант, короткий нос с открытыми 
вверх ноздрями, широкая верхняя челюсть, 
гипоплазия нижней челюсти, полные щеки. 


маленькая нижняя челюсть, открытый 
рот (рис. 22, а, б, в), оттопыренные уши. 
Патология сердечно-сосудистой системы 
заключается в наличии подклапанного 
аортального стеноза, стеноза легочной 
артерии, а в 50% случаев — дефектов 
перегородок сердца. Отмечается умст- 
венная отсталость различной степени. 
В некоторых случаях имеют место хрип- 
лый голос, косоглазие, краниосиностоз, 
частичная адонтия, кифосколиоз (21 %), 
паховые грыжи, митральная недостаточ- 
ность, повышенный уровень холестерина. 
В возрасте 8—18 мес часто наблюдается 
гиперкальциемия, приводящая к гипото- 
нии, запорам, анорексии, рвоте, поли- 
урии, полидипсии, почечной недостаточ- 
ности. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : идиопати- 
ческая инфантильная гиперкальциемия 
без лицевых и сердечных аномалий ; под- 
клапанный аортальный стеноз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Согіасіа X., Таіху К. а. Нагітапп Л. Ратіііаі 
\Ѵі11іат8 вупйготе. — Сііп. ОепеС, 1980, 
ѵ. 18, р. 173-176. 

ІѴіІІІатх У. С., Ваггаіі-Воуех, В. С. а. І.оке ]. В. 
8иргаѵа1ѵиІаг аогііс 5Іепо8І8. — Сігсиіаііоп, 
1961, ѵ. 24, р. 1311-1318. 
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ВИТАМИН В 6 -зависимость (ѴІТАМ^ 
В 6 -ОЕРЕ^ЕІЧСѴ). 

Синоним: пиридоксин-зависимость, ви- 
тамин В б -зависимость с судорогами. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: судорожные приступы, купируемые 
введением препарата витамина В б . 

Клиническая характеристика. Витамин 
В 6 -зависимость проявляется судорож- 
ным синдромом. Описаны приступы су- 
дорог у плода, но у большинства па- 
циентов большие припадки возникают на 
первой неделе жизни, в некоторых 
случаях — через несколько недель после 
рождения. Приступы сопровождаются 
повышенной возбудимостью, гипераку- 
зией. Противосудорожные препараты не 
эффективны. Приступы купируются 
только пиридоксином или другими пре- 
паратами витамина В 6 . 80% пациентов 
значительно отстают в развитии и по- 
гибают в раннем возрасте. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : витамин 
В 6 -дефицитные состояния. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Веізоѵес М., Киіепйа Т. а. Ропса Е. Раші- 
Паі іпігаиіегіпе сопѵиізіапз іп ругіёохіпе 
ёерепёепсу. — АгсЬ. Оіз. СЫІё., 1967, ѵ. 42 
р. 201-207. 


ВИТАМИНА Вр-НАРУШЕНИЕ ВСА- 
СЫВАНИЯ В КИШЕЧНИКЕ (ѴІТАМШ 
В 12 -МАЕАВ80КРТІ0 і\). 

Синонимы: ювенильная пернициозная 
анемия; дефицит внутреннего желудоч- 
ного фактора; синдром Имерслунда — 
Гросбаха. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: уменьшение содержания витамина 
В] 2 в плазме или снижение экскреции 
метилмалоновой кислоты с мочой. 

Клиническая характеристика. На 1 — 
3-м году жизни выявляется мегало- 
бластическая анемия (100%). Отмеча- 
ется дефицит внутреннего желудочного 
фактора или функциональный дефект 
этого фактора. В некоторых случаях вы- 
является недостаточная функция транс- 


портного механизма при всасывании 
витамина В 12 в подвздошной кишке. 
В 50 % случаев отмечается протеинурия. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: приобре- 
тенная пернициозная анемия; наруше- 
ние всасывания фолиевой кислоты; де- 
фицит транскобаламина. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ОгазЬеск К. Ратіііаі зеіесііѵе ѵііатіп В р та- 
ІаЬзогрІіоп. — ІЧеѵѵ Еп§1. }. Меё., 1972 
ѵ. 287, р. 358. 

ВИТИЛИГО (ѴІТІЫСО). 

Синоним: первичная лейкодерма. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: частичная депигментация кожи. 

Клиническая характеристика. Для ви- 
тилиго типичны четко ограниченные 
очаги депигментации, увеличивающейся 
к периферии на фоне нормальной окраски 


Рис. 23. Витилиго. Участки депигментации 
на фоне нормальной окраски кожи. 



38 


кожи (рис. 23). Поражение обычно сим- 
метричное на руках, лице, шее, туло- 
вище, кожных складках; может быть 
генерализованным с гиперпигментиро- 
ванными краями. Пациенты с витилиго 
обладают повышенной чувствительно- 
стью к УФ-лучам и склонны к солнеч- 
ным ожогам депигментированных участ- 
ков кожи. Возраст проявления болезни — 
до 20 лет (более чем в 50 % случаев). Забо- 
левание может прогрессировать, а в 
некоторых случаях подвергаться обрат- 
ному развитию. Повышен риск рака 
кожи. 

Популяционная частота — 1 ; 100. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный с неполной 
пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз : альби- 
низм; глазо-кожный альбинизм с глу- 
хотой. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

На/ег М. ТЬе §епе(іс оГ ѵііі1і§о,— Асіа Оег- 

таЮ-ѴепегоІ., 1983, ѵ. 63, N 3, р. 249 — 251. 

ВЛАГАЛИЩА АТРЕЗИЯ (ѴАСІІЧАЬ 
АТКЕ8ІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: атрезия влагалища у женщин с нор- 
мальным кариотипом (46, XX). 

Клиническая характеристика. Различа- 
ют 4 формы атрезии влагалища: гиме- 
нальная, ретрогименальная, вагиналь- 
ная, цервикальная. Нижняя часть влага- 
лища замещена фиброзной тканью, а 
верхние отделы влагалища, шейка и 
тело матки, фаллопиевы трубы, яич- 
ники и наружные половые органы сфор- 
мированы правильно. В пубертатном 
периоде развиваются вторичные поло- 
вые признаки, а менструация отсутст- 
вует, может развиться гидрометроколь- 
пос. Атрезия влагалища может соче- 
таться с атрезией анального отверстия 
(полной и свищевой) и агенезией мо- 
чевой системы. Этиология мультифак- 
ториальная. 

Популяционная частота — 2 — 

4: 10000. 

Дифференциальный диагноз: неперфо- 
рированная девственная плева; аплазия 
производных мюллеровых каналов; все 


формы женского псевдогермафродитиз- 
ма; аномалии почек, гениталий и сред- 
него уха. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Зкокеіг М. Н. Аріазіа оГ іЬе тиііегіап 8у8Іет: 
еѵіОепсе Гог ргоЬаЫе зех-іітііесі аиіозотаі 
Йотіпапі іпЬегііапсе. — ВіпЬ ОеГесІ8, 1978, 
ѵ. XIV (6 с), р. 157-165. 


ВОЛОС СКРУЧЕННЫХ И ГЛУХО- 
ТЫ СИНДРОМ (РШ ТОКТЮЕАЕ- 
ХЕ88 8УІ80КОМЕ). 

Описан в 1965 г. К. В)бгп$1ай. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: скрученные волосы, глухота. 

Клиническая характеристика. У па- 
циентов наблюдаются аномалии волос 
и нейросенсорная глухота. Волосы жело- 
боватые, плоские, скрученные, ломкие. 
Потеря слуха обусловлена дефектом 
улитки. Отмечается связь между сте- 
пенью поражения волос и тяжестью глу- 
хоты. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : Менкеса 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СгапйаІІ В. Г., Ватіс 7... Зрагкех К. а. ѴѴгфкі 8. 
А Гашіііаі вушЗготе оГ ёеаГпе85, аіоресіа, 
апй Ьуро§опас1І8т. — Т Рейіаі., 1973, ѵ. 82, 
р. 461-465. 


ВОЛОСО-ЗУБО-КОСТНЫЙ СИНД- 
РОМ (ТКІСН0-0ЕІЧТ0-088ЕСШ8 
8ѴТ5ШКОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипоплазия эмали зубов; тауродон- 
тизм; курчавые волосы; кортикальный 
склеростеоз. 

Клиническая характеристика. Череп 
обычно долихоцефаличный с выступаю- 
щими лобными буграми. Волосы боль- 
ных плотные, курчавые, ресницы изогну- 
тые (80%), с возрастом волосы могут 
стать прямыми. Эмаль зубов тонкая, 
сниженной плотности, легко стирается. 
Зубы мелкие, широко расставленные, в 
90% случаев имеют увеличенную каме- 
ру пульпы, может наблюдаться задержка 
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прорезывания или адонтия. Аномальное 
расположение пульпы иногда приводит 
к ее инфицированию и абсцедирова- 
нию. Отмечается расслоение ногтей 
(50 %), иногда только на стопах. В 30 % 
случаев наблюдаются склероз корти- 
кального слоя костей, множественные пе- 
реломы, а также склерозирование осно- 
вания черепа и сосцевидного отростка. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : амелоге- 
нез несовершенный; гипоплазия эмали; 
тауродонтизм; онихолизис; амелоонихо- 
гипогидротический синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЬісИіепхІеіп У. К., ]Ѵаг$оп Я., Зог%еп- 
5оп Я. ]. а. МсКшіск V. А. ТЬе ІгісЬо- 
йепіо-оввеив вупйготе. — Ат. Т Нит. Оепеі., 
1972, ѵ. 24, р. 569-582. 

Меіпіск М., Зкіекк Е. й. а. ЕІ-Ка/гапу А. М. 
ТгісЬо-йепІо-оззеош зупйготе : а зсаппіп§ 
еіесігоп тісгозсоріс апаіузіз,— Сііп. Оепеі. , 
1977, ѵ. 12, р. 17-27. 


ВОЛМАНА БОЛЕЗНЬ (\ѴОЬМАІЧ 
ОІ8ЕА8Е). 

Синоним: первичный семейный ксанто- 
матоз с кальцификацией надпочечников. 

Заболевание описано в 1961 г. 
М. \Ѵо1тап с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гепатоспленомегалия, увеличение и 
кальцификация надпочечников, «пени- 
стые» клетки в костном мозге, вакуоли- 
зация лимфоцитов. 

Клиническая характеристика. В первые 
недели жизни появляются рвота, частый 
жидкий стул, отставание в весе. Отме- 
чаются выраженная гепатоспленомега- 
гия, ксантоматоз кожи. Рентгенологиче- 
ски обнаруживаются увеличенные, каль- 
цинированные надпочечники. При гисто- 
логическом исследовании находят «пе- 
нистые» клетки с высоким содержанием 
триглицеридов и эфиров холестерина в 
печени, селезенке, надпочечниках, тимусе, 
костном мозге. Метаболический дефект 
заключается в дефиците кислой липазы. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 


Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: Нимана — 
Пика болезнь; липогрануломатоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вигіоп В. К.. Яеед 5. Р. Асій Нраве сгозв- 
геасІіп§ таіегіаі іп ѴѴоІтап йізеазе апй 
сйоіезіегоі езіег зіога^е йівеазе. — Ат. 1. 
Нит. Сепеі., 1981, ѵ. 33, р. 203-208. 


ВОЛЬФА— ПАРКИНСОНА— УАЙ- 
ТА СИНДРОМ (\ѴОЕГР — РАККІІЧ- 
80N — ѴѴНІТЕ 8Ѵ1ЧОКОМЕ). 

Синонимы: аномалия атриовентрику- 
лярной проводимости ; преждевременное 
возбуждение желудочков. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: укорочение интервала Р(), расшире- 
ние начальной части комплекса (Ж$. 

Клиническая характеристика. При дан- 
ном синдроме отмечаются приступы па- 
роксизмальной тахикардии, мягкий си- 
столический шум, усилие I тона, рас- 
щепление I и II тона. У 13% пациен- 
тов с врожденной наджелудочковой тахи- 
кардией, пароксизмальной предсердной 
тахикардией, трепетанием или фибрилля- 
цией предсердий данный синдром нахо- 
дят случайно. Приступы пароксизмаль- 
ной тахикардии могут вызывать обмо- 
рочные состояния, нарушение мозгового 
кровообращения и даже приводить к 
смерти, особенно в детском возрасте. В 
30% синдром сочетается с врожденной 
патологией сердца (аномалией Эбштей- 
на, инверсией желудочков, первичными 
заболеваниями миокарда, синдромом 
гипоплазии левого сердца, субаорталь- 
ным стенозом, эндокардиальным фибро- 
эластозом, межжелудочковым дефек- 
том, открытым аортальным протоком, 
коарктацией аорты, тетрадой Фалло, 
идиопатическим гипертрофическим суб- 
аортальным стенозом). Может отмечать- 
ся умственная отсталость. На ЭКГ 
имеются укорочение интервала Р-р и 
расширение ОК 8- комплекса за счет его 
начальной части, направление Д-волны 
влево, кпереди или кзади, появление 
постоянного Рі интервала (точка ) — это 
соединение конца комплекса (ЗК8 с на- 
чалом сегмента 8Т). Выделяют тип А, 
когда зубец К является единственным 
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или преобладающим в 0138-комплексе 
в отведении Ѵ } , и тип В, когда зубец 
В отрицательный или двухфазный. 
Популяционная частота — 1 : 5000. 
Соотношение полов — М1,8 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Пред- 
полагается аутосомно-доминантный тип 
наследования. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ная суправентрикулярная тахикардия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сооке Я. К'. /. , Меііаи ,/. М.. Ѵап СарреІІе А. \Ѵ. 
а. Эе Ѵіііепиѵе V. Н. Ратіііаі соп§епіІа1 
Ьеагі Ыоск апё Ьуёгора Геіш.— АгсЬ. БІ8. 
СЫН., 1980, ѵ. 55, р. 479-480. 

Сіііеііе Р. С., Ргееіі Ь. а. МсИатага П. С. 
А ргоровеё аиіозотаі ёотіпапі теіЬоё оГ 
тЬегкапсе о Г (Не ѴѴоШ - — Рагкіпвоп — 
\ѴЫіе зупёготе апё зиргаѵепігісиіаг ІасЬу- 
сагёіа,— .1. Реёіаі., 1978, ѵ. 93, р. 257 — 258. 


ГАЛАКТОЗЕМИЯ (САЬАСТ08Е- 
МІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отставание психомоторного разви- 
тия; катаракта; гепатомегалия; отсутст- 
вие активности галактозо-1-фосфат-ури- 
дилтрансферазы в эритроцитах. 

Клиническая характеристика. Симп- 
томы заболевания появляются у ново- 
рожденных после приема молока. В 90 % 
случаев выявляется гепатомегалия, в 
78 % — желтуха, в 54 % — анорексия и сни- 
жение массы тела, в 42 % — катаракта, 
в 37 % — рвота, в 20 % — вздутие живота, 
в 1 6 % — летаргия, в 14% — асцит, спле- 
номегалия, темная моча. В 7% случаев 
отмечаются бледность кожных покро- 
вов, диарея. Геморрагический синдром 
наблюдается у 5 % больных, генерализо- 
ванный отек, холелитиаз, ахоличный 
стул, дизурия — у 2 % . Иногда наблю- 
даются формы, когда лишь гепатоме- 
галия, катаракта и задержка психомотор- 
ного развития позволяют заподозрить 
галактоземию. При лабораторных ис- 
следованиях обнаруживаются галактозу- 
рия, протеинурия, патологическая кривая 
при нагрузке галактозой, снижение ак- 
тивности галактозо- 1 -фосфат-уридил- 
трансферазы в эритроцитах. Нелеченные 
пациенты обычно погибают в первые 
месяцы жизни от сопутствующих ин- 
фекций или печеночной недостаточности. 


у выживших развиваются ядерная ката- 
ракта и умственная отсталость. При рано 
начатом лечении диетой дети могут 
развиваться нормально. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: дефицит 
галактокиназы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Наттегхеп С., НощЫоп 5., Яеѵу Н. Кеп- 
пев-Нке ѵагіапі оГ §а1асІ08ешіа : сііпісаі 
апё ЬіосЬетісаІ 8Іиёіс8. — .1. Реёіаі., 1975, 
ѵ. 87, р. 50-57. 

Тесіезсо Т. А.. МШег К. Оаіасіоветіа : аііега- 
1іоп8 іп 8и1ГаІе теІаЪоІівт весопёагу Іо 
§а1ас1о8е-1-рЬо8рЬа1е игіёуіігапвіегаае ёеГі- 
сіапсу. — Зсіепсе, 1979, с. 205, р. 1395—1397. 

С м -ГАНГЛИОЗИДОЗ, ТИП I (С, м - 
САІ8бЫ08Ю08І8, ТУРЕ I). 

Синонимы: семейный нейровисцераль- 
ный липидоз; недостаточность (3-галакто- 
зидазы. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: висцеромегалия, характерные изме- 
нения лица и костей; вакуолизация кле- 
ток костного мозга и лимфоцитов; на- 
растание С м -ганглиозида в клетках го- 
ловного мозга и ганглиозидов и муко- 
полисахаридов во всех органах и тканях ; 
дефицит (3-галактозидазы в мозге, печени, 
культуре фибробластов, лейкоцитах и 
моче. 

Клиническая характеристика. Дети с 
данным заболеванием резко отстают в 
психомоторном развитии с раннего 
возраста. У больных отмечаются плос- 
кая переносица, гипертелоризм, высту- 
пающий лоб, низко расположенные уши, 
гипертрофия десен (рис. 24). После 
6 мес выявляется гепатомегалия, спле- 
номегалия выражена меньше. Со сто- 
роны скелетной системы обнаруживают 
брахидактилию, кифосколиоз, множест- 
венные сгибательные контрактуры су- 
ставов; рентгенологически находят при- 
знаки дизостоза. При офтальмологиче- 
ском исследовании у 50 % больных выяв- 
ляют «вишневую косточку». В начале 
2-го года жизни появляются затруднения 
при глотании, тонико-клонические судо- 
роги, развиваются амавроз, отсутствие 
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реакции на окружающее. Дети погибают 
в возрасте 2 — 3 лет от сопутствующих 
бронхолегочных инфекций. При гисто- 
логическом исследовании выявляется ва- 
куолизация лимфоцитов, клеток костного 
мозга, гепатоцитов, клеток почечного 
эпителия, кожных фибробластов. Гисто- 
химическими методами в этих клетках 
обнаруживают кислые мукополисахари- 
ды, ганглиозиды, липиды. Основной 
дефект заключается в недостаточности 
лизосомального фермента Р-галакто- 
зидазы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : мукополи- 
сахаридозы; С м -ганглиозидоз с дефи- 
цитом гексозамйнидазы А; Нимана — 
Пика болезнь ; С м -ганглиозидоз, тип 
II; фукозидоз; муколипидозы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

8іп§ег Н. 8., 8сИа/ег I. А. Сііпісаі апсі епгутаііс 
ѵагіапів іп О м §епега1І5её зап;>1І05Ісіо8І8. — 
Ат. I. Ншп. йепеі., 1972, ѵ. 24, р. 454 — 
463. 


Рис. 24. 0 Мі -ганглиозидоз, тип I. 

Внешний вид больной (запавшая переносица, ги- 
пертелоризм, низко расположенные ушные рако- 
вины, гепатоспленомегалия). 


С М| -ГАНГЛИОЗИДОЗ, ТИП II (См- 

САІМСІ Ю8Ю08І8, ТѴРЕ II). 

Синонимы : ювенильный системный ли- 
пидоз; болезнь Дерри. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: спастический тетрапарез, атаксия, 
постепенно развивающееся отсутствие 
реакции на окружающее; обнаружение 
«пенистых» клеток в костном мозге; 
накопление С м -ганглиозида в головном 
мозге; дефицит Р-галактозидазы в тка- 
нях, лейкоцитах и моче. 

Клиническая характеристика. Типичны 
отставание в психомоторном развитии 
(с 6—12 мес), прогрессирующий спасти- 
ческий тетрапарез, атаксия, мышечная ги- 
потония, сменяющаяся ригидностью, су- 
дорогами, деменцией. Терминальная ста- 
дия характеризуется децеребрацией. Про- 
должительность жизни — от 3 до 10 лет. 
Рентгенологически выявляется дизостоз 
(в некоторых случаях), но значительно 
менее выраженный по сравнению с I ти- 
пом 0 М| -ганглиозидоза. «Пенистые» 
клетки обнаруживают в костном мозге. 
Вакуолизированные клетки обнаружи- 
вают в печени, селезенке и почечных клу- 
бочках. Происходит накопление С м - 
ганглиозида в мозге и кератан-сульфат 
подобного полисахарида в печени. От- 
мечается дефицит Р-галактозидазы в моз- 
ге, печени, лейкоцитах и культуре фи- 
бробластов. Иногда незначительно по- 
вышены мукополисахариды в моче. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: О м -ган- 
глиозидоз, тип I; цероидлипофусциноз 
неврональный; ювенильный липидоз; 
другие сфинголипидозы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

О'Вгіеп Л. 8.. Но М. IV. . ѴеаІІі М. I. еі аі. 

.Іиѵепііе Ом- 8 ап 2 Ііо 8 Іс 1 о$І 8 ; сііпісаі, раіЬоІо- 

ёісаі, сЬетісаІ апё епгутаііс зіиёіез,— Сііп. 

Оепеі., 1972, ѵ. 3, р. 411—434. 
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С м -ГАНГЛИОЗИДОЗ, ТИП I (С мг 
САІ8СЛЛ08Ю08І8, ТУРЕ I). 

Синонимы: С м -ганглиозидоз с дефи- 
цитом гексозаминидазы А; амавротиче- 
ская идиотия Тея — Сакса. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: задержка психомоторного развития; 
симптом «вишневой косточки» на глаз- 
ном дне; дефицит гексозаминидазы А 
в сыворотке и тканях. 

Клиническая характеристика. Дети с 
синдромом Тея — Сакса начинают отста- 
вать в психомоторном развитии с 4 — 6 
мес, становятся апатичными, перестают 
интересоваться окружающим, перестают 
фиксировать взгляд. Отмечаются гипер- 
акузия, мышечная гипотония. Довольно 
рано на глазном дне обнаруживается 
симптом «вишневой косточки»; к концу 
1-го года жизни развивается слепота, 
обусловленная атрофией зрительных нер- 
вов; интеллект снижается до степени 
идиотии. Постепенно развивается пол- 
ная обездвиженность, появляются судо- 
роги, преимущественно тонического ха- 
рактера, не поддающиеся противосудо- 
рожной терапии. В конечной стадии забо- 
левания отмечается децеребрационная 
ригидность. Смерть обычно наступает 
в 3 — 4 года. Вследствие дефицита гексоз- 
аминидазы А происходит накопление 
С м - г а н гл и оз и до в в веществе головного 
мозга, печени, селезенке, эритроцитах. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : цероидли- 
пофусциноз; О м -ганглиозидоз и лейко- 
дистрофия ; О м -ганглиозидоз, тип II. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КеІІу Т. Е . , Сказе С. А., КаЬаск М. М. еі аі. 
Тау-8асЙ5 ёі$еа$е: Ы§Ь §епе Гі^иепсу іп а 
поп-Іе\ѵІ8Ь рориіаііоп. — Ат. I. Нит. 
Оепеі., 1975, ѵ. 27, р. 287 — 291. 

О’Вгіеп У. 3., Окасіа 3., ГШегир О. Е. еі аі. 
Тау-8асЙ8 ёізеазе: ёеіесііоп оГ ЬеІегогу§о- 
Іев апё Ьото 2 у§о 1 е$ Ьу вегит Ьеховатіпі- 
ёазеаззау,— Ые\ѵ Еп§1. I. Месі., 1970, ѵ. 283, 
р. 15-20. 


С м -ГАНГЛИОЗИДОЗ, ТИП II (С м ,- 
САІМСІЛ08Ю08І8, ТУРЕ II). 

Синонимы: С м -ганглиозидоз с дефици- 
том гексозаминидазы А и В; амавротиче- 
ская идиотия Сандхоффа. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отставание в психомоторном раз- 
витии ; симптом «вишневой косточки» на 
глазном дне; дефицит гексозаминидазы 
А и В. 

Клиническая характеристика. Типичны 
отставание в психомоторном развитии 
в первые 6 мес жизни, гипотония. На 
глазном дне определяется симптом «виш- 
невой косточки». Характерны гепато- 
спленомегалия, «кукольное лицо», может 
быть микроцефалия. По мере прогрес- 
сирования развиваются миоклонические 
судороги, спастический тетрапарез. 
Смерть наступает в 2 — 3 года. В костном 
мозге обнаруживаются «пенистые» клет- 
ки. В основе заболевания лежит дефицит 
ферментов гексозаминидазы А и В, что 
приводит к накоплению ганглиозида 
С Мі в нервной системе и внутренних 
органах. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : С м -ган- 
глиозидоз, тип I. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Рег Каіоизііап V. Н.. КІіоигу М. У., Наііаі 
К. еі аі. 8апёЬо1Т ёізеазе : а ргеѵаіепі Гогт оі 
тГапІіІе Ом 2 -8ап8Ііо8Іёо8І8 іп ЬеЬапоп. — 
Ат. }. Нит. Оепеі., 1981, ѵ. 33, р. 85 — 89. 
Ьо\ѵсІеп У. А., Іѵез Е. У., Кеепе О. Ь. еі аі. 
Саггіег ёеіесііоп іп 8апёЬоіГ ёізеазе. — Ат. 
3. Нит. Оепеі. , 1978, ѵ. 30, р. 138 — 145. 
ІѴоой 3. Іиѵепііе ЗапёЬоГГ ёізеазе: сотріетеп- 
іаііоп Іе8І8 ѵѵігЬ 8апёЬоіТ апё Тау-8асЬа 
ёізеазе изіп§ роІуеіЬуІепе §1уо1іпёисеё сеіі Ги- 
5Іоп. — Нит. Оепеі., 1978, ѵ. 41, р. 325 — 329. 


ГЕМАНГИОМАТОЗ ПЕЧЕНИ (НЕ- 
РАТІС НЕМА1ѴСІ0МАТ08І8). 

Синонимы: инфантильная печеночная 
гемангиоэндотелиома ; диффузная капил- 
лярная или кавернозная гемангиома пе- 
чени. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гепатомегалия, застойные явления 
со стороны сердечно-сосудистой систе- 


43 


мы, кожные гемангиомы; характерные 
данные сцинтиграфии и ангиографии. 

Клиническая характеристика. Геман- 
гиоматоз печени проявляется триадой 
симптомов: прогрессирующая гепатоме- 
галия (100%), застойные явления со 
стороны сердечно-сосудистой системы 
(93%) и множественные кожные геман- 
гиомы (86%). Заболевание проявляется 
в первые 6 мес жизни. Может происхо- 
дить повреждение тромбоцитов, приво- 
дящее к тромбоцитопении ; сдавление 
соседних с печенью органов. Крайне 
редко появляется желтуха, асцит не опи- 
сан. Гемангиоматоз печени — обычно 
диффузный процесс. На сцинтиграмме 
печени определяются дефекты наполне- 
ния. Портальная ангиография выявляет 
артериовенозное шунтирование сосудов 
печени. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 

Дифференциальный диагноз : гамартома 
печени; единичная гемангиома печени; 
диссеминированный гемангиоматоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

йе Ьогітіег А. А. Нераііс-агіегу Іфаііоп Гог 

Ьераііс Ьешап§іота 108 І 8 . — Ыеѵѵ Ещ*1. 1 

Мей., 1967, ѵ. 277, р. 333. 


ГЕМАНГИОМЫ И ТРОМБОЦИТО- 
ПЕНИИ СИНДРОМ (НЕМА1МСІОМА 
А1ЧЦ ТНКОМВОСѴТОРЕМА 8ѴІЧ- 
ОКОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гемангиома различных размеров, 
экхиматозная и петехиальная сыпь. 

Клиническая характеристика. В 100% 
случаев имеется гемангиома, которая 
стремительно разрастается и в 100% слу- 
чаев сочетается с тромбоцитопенией. 
Кроме тромбоцитопении, лабораторны- 
ми методами обнаруживаются снижение 
гемоглобина и числа эритроцитов (75 %), 
гипофибриногенемия, снижение про- 
тррмбина. Клинически это проявляется 
множественными экхимозами и пете- 
хиями. Заболевание может проявиться 
в период с рождения до 70 лет, но 
чаще в раннем возрасте. 

Популяционная частота неизвестна. 


Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: другие ге- 
мангиомы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вгіге I Н. Е.. КассиДіа С. Офапі 1іетап§іота 
ѵѵііЬ (ІіготЬосуІорепіа. — Віоой, 1965 ѵ 26 
р. 751-756. 


ГЕМИГИПЕРТРОФИЯ (НЕМІНѴ- 
РЕКТКОРНѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: асимметрия тела. 

Клиническая характеристика. Геми- 
гипертрофия значительно различается 
по степени поражения от увеличения всей 
половины тела (тотальная гемигипертро- 
фия) до увеличения частей тела (частич- 
ная или сегментарная, рис. 25), а иногда 
различных анатомических участков тела 
(перекрестная). При гемигипертрофии 
могут поражаться не только видимые 
участки тела (кожа, мягкие ткани, кост- 
но-мышечная система), но также и внут- 


Рис. 25. Больной с гемигипертрофией лица. 
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ренние органы пораженной половины 
тела. Специфических изменений лабо- 
раторных данных не выявлено. При 
рентгенологическом обследовании выяв- 
ляются опережение костного возраста 
гипертрофированных конечностей, уве- 
личение внутренних органов (почек и 
др.). Приблизительно в 20—30% случаев 
встречаются пигментные невусы, геман- 
гиомы, умственная отсталость, анома- 
лии мочеполовой системы. Наблюдается 
предрасположенность к опухолям почек, 
коры надпочечников и печени в детском 
возрасте; к опухоли Вилмса. Заболева- 
ние проявляется вскоре после рождения, 
но выраженность асимметрии может на- 
растать или уменьшаться с возрастом. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: гемиатро- 
фия врожденная ; Рассела — Сильвера 
синдром; Беквита — Видемана синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргаитепі У. Р., Сеіясг С. Р. а. Маппіп% М. /У 
\ѴІІШ8 Штог апсі соп§епііаІ ЬетіЬуреПго- 
рЬу: герогі о Г Лѵе пеѵѵ саяея апсі геѵіеѵѵ 
оГ Іііегаіиге,— Реёіаігісз, 1967, ѵ. 40, р. 886. 
Меайокч А. Т . , ЫсИіеп/еШ У. /.. а. Коор С. Е. 
ѴѴіІтз Іитог іп іЬгее сЫЫгеп оГ а ѵѵотеп 
ѵѵііЬ соп§епіІа1 ЬетіЬурегІгорЬу. — №\ѵ Еп§1. 
Т Месі., 1974, ѵ. 291, р. 23-24. 


ГЕМИФАЦИАЛЬНАЯ АТРОФИЯ 
ПРОГРЕССИРУЮЩАЯ (НЕМІРАСІАЬ 
АТКОРНѴ РКОСКЕ88ІѴЕ). 

Синоним: синдром Парри — Ромберга. 

Заболевание описано в 1825 г. С. Раггу. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: атрофия половины лица, невроло- 
гическая симптоматика. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны атрофические изменения кожи, под- 
кожной жировой клетчатки, мышц, хря- 
ща и костей на пораженной части лица. 
Атрофия начинается с области глаза, 
затем распространяется на бровь, угол 
рта, шею, а иногда в процесс вовлекается 
вся половина тела. В некоторых случаях 
описано витилиго. Поражения глаз 
включают энофтальм, паралич мышц 
глаза, птоз, лагофтальм, гетерохромию 
радужки, синдром Горнера, часты вос- 


палительные процессы. Иногда патоло- 
гические изменения глаза отмечаются и 
на непораженной стороне лица. На пора- 
женной стороне наблюдаются деформа- 
ция и уменьшение ушной раковины, 
обнажение зубов, нарушение прикуса, 
атрофия половины языка, тотальная 
алопеция, выпадение ресниц и бровей. 
Отмечаются задержка прорезывания зу- 
бов, разрушение их корней. Неврологи- 
ческие изменения : судорожные приступы 
по типу джексоновской эпилепсии, не- 
вралгия тройничного нерва, паресте- 
зии, мигрень. Заболевание начинается на 
первом-втором десятилетии жизни, мед- 
ленно прогрессирует в течение 3 лет, 
после чего состояние стабилизируется. 
Интеллект сохранен. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования не установлен. 
Большинство описанных случаев спора- 
дические. Предполагается аутосомно-до- 
минантное наследование с неполной пе- 
нетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ная фациальная гипоплазия, окуло- 
аурикуло-вертебральный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

1 ѴаПепЪег§ К. Рго§ге58Іѵе Гасіаі ЬетіаІгорЬу. — 

АгсЬ. ІЧеигоІ. РяусЬіаТ, 1945, ѵ. 54, р. 75 — 

96. 

ГЕМОФИЛИЯ А (НЕМОРНІ Ы А А). 

Синонимы: дефицит антигемофильного 
глобулина; дефицит VIII фактора; клас- 
сическая гемофилия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: кровотечения, гемартрозы; снижен- 
ная прокоагулянтная активность VIII 
фактора. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание распознается обычно на 2 — 3-м 
году жизни, когда ребенок начинает хо- 
дить, но в тяжелых случаях уже при 
рождении могут наблюдаться кефалоге- 
матомы, под- и внутрикожные крово- 
излияния, кровотечения из пупочного 
канатика. Для заболевания характерен 
гематомный тип кровоточивости. Пре- 
обладают кровоизлияния в крупные 
суставы конечностей (чаще всего колен- 
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При тяжелой гемофилии отмечается 
удлинение времени свертывания, времени 
рекальцификации цитратной плазмы, 
снижение потребления протромбина. 

Популяционная частота — 1 : 2500 

рождений живых мальчиков. 
Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный 
рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: гемофи- 
лия В; болезнь Виллебранда. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Реітіеіп О.. СЬощ М. N.. Каарег С. К. а. 
Карароп 8. I. НеторЫІіа А. ро1утогрЫ$т 
йеІесІаЫе Ьу а іасіог VIII апІіЬосіу.— Зсіеп- 
се, 1969, ѵ. 163, р. 1071-1072. 

Кііскеиз С. 8. Оссиіі ЬеторЬІІІа. — .ІоЬпз Норк. 
МеО. Г, 1980, ѵ. 146, р. 255-259. 


ГЕМОФИЛИЯ В (НЕМОРНІЫА В). 

Синонимы: дефицит IX фактора; дефи- 
цит фактора Кристмаса; болезнь Крист- 
маса ; дефицит плазменного тромбопласти- 
нового компонента. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: геморрагические проявления; сни- 
жение активности IX фактора. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческие проявления сходны с таковыми 


Рис. 26. Гемофилия А. 

а, б — гемартрозы в области коленных суставов 
и стопы. 

ные, локтевые и голеностопные суставы, 
рис. 26, а, б), подкожные, внутри- и 
межмышечные гематомы, гематурия, 
кровотечения при травмах и хирургиче- 
ских вмешательствах (в том числе при 
удалении зубов). Для детей первых лет 
жизни характерны кровотечения из трав- 
мированной слизистой полости рта (трав- 
мы игрушками, прикусывание языка). Ге- 
моррагии других локализаций (гематомы 
внутренних органов, кровоизлияния в 
мозг, желудочно-кишечные кровотече- 
ния) встречаются реже. Гемартрозы при- 
водят к появлению стойкой тугопод- 
вижности суставов из-за развития остео- 
артрозов. При легких формах заболева- 
ния кровоточивость проявляется только 
после массивных травм или обширных 
оперативных вмешательств. Отмечается 
снижение прокоагулянтной активности 
VIII фактора до 30 % (в тяжелых случа- 
ях — ниже 1 %). Кроме того, выявляется 
гипокоагуляция в таких пробах, как пар- 
циальное тромбопластиновое время с ке- 
фалином в индикаторном тромбопласти- 
новом тесте и антикоагулянтном тесте. 
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при гемофилии А. Отмечаются гипокоа- 
гуляционные нарушения в пробе пар- 
циального тромбопластинового времени 
с кефалином в индикаторном тромбо- 
пластиновом тесте и антикоагулянтном 
тесте, удлинение времени свертывания 
крови, времени рекальцификации цитрат- 
ной плазмы, снижение потребления про- 
тромбина. Косвенно дефицитный фактор 
можно установить с помощью коррек- 
ционных проб в тесте генерации тром- 
бопластина, тесте образования тромбина 
и на базе антикоагулянтного теста (в 
модификации Баркагана). Достоверно 
только снижение активности IX фактора, 
определенное количественным методом 
(ниже 30%). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцеп ленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : гемофи- 
лия А; болезнь Виллебранда. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нощіе С. а. Тп’отеу У. У. НеторЫНа В (М): 
а пе\ѵ Іуре оГ Гасіог — IX йеПсіепсу. — Бап- 
сеі, 1967, ѵ. I, р. 698-700. 


ГЕѴЮХРОМАТОЗ (НЕМОСКОМА- 
Т08І8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: симптомы портального цирроза пе- 
чени, сахарного диабета; бронзовая ок- 
раска кожи; изменения на ЭКГ ; повыше- 
ние уровня железа в сыворотке крови. 

Клиническая характеристика. Гемо- 
хроматоз клинически проявляется обыч- 
но после 40 лет симптомами сахарного 
диабета (60 — 80%), причем в 70% слу- 
чаев инсулинзависимого. Из эндокрин- 
ных нарушений, кроме этого, может 
отмечаться дефицит гормонов гипофиза 
(гонадотропного, адренокортикотропно- 
го и тиреотропного), который клини- 
чески выражается в генерализованной 
слабости (45%), гипогонадизме, тести- 
кулярной атрофии, снижении либидо 
(15%). Постоянным симптомом явля- 
ется гипертрофический цирроз печени. 
Цвет кожи изменен от металлического 
серого до бронзового оттенка (90%). 
Больные жалуются на боли различной 


локализации (30%), главным образом 
в области печени. Патологические изме- 
нения сердца выявляются только на 
электрокардиограмме, которая характе- 
ризуется низким вольтажем, уплощением 
или инверсией зубца Т, частичной бло- 
кадой. В редких случаях гемохроматоз 
встречается в детском возрасте, при этом 
отмечается первичный инфантилизм ; 
если заболевание начинается в юноше- 
ском возрасте — вторичная атрофия 
гонад. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: гемохро- 
матоз вторичный (гемотрансфузии, по- 
вышенное содержание железа в пище). 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Заіісіі К., Ееіп^оШ У. Иіораііс ЬаетосЬгота- 

І 08 І 8 : ап аиіозотаі гесеззіѵе сіізеазе. — 

Сііп. СепеБ, 1974, ѵ. 5, р. 234-241. 

ГЕПАТОЛЕНТИКУЛЯРНАЯ ДЕГЕ- 
НЕРАЦИЯ (НЕРАТОБЕІМТІСЕІЕАК 
ІЭЕСЕХЕКАТІОІМ). 

Синонимы: болезнь Вильсона — Коно- 
валова; гепатоцеребральная дистрофия; 
дефицит церулоплазмина; ретенция меди. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение концентрации церулоплаз- 
мина в плазме; кольца Кайзера — Флей- 
шера на радужке; повышение содержа- 
ния меди в печени; гепатоспленомегалия ; 
различные неврологические нарушения. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание может проявиться клинически в 
возрасте от 6 до 50 лет, но наиболее 
часто — в школьном возрасте. Первыми 
симптомами могут быть гепатосплено- 
мегалия, признаки нарушения функции 
печени, ЦНС, иногда почек, тромбоци- 
топения, лейкопения, анемия. Поражение 
печени протекает как подострый гепатит 
с желтухой, рвотой, диспепсией, с раз- 
витием в поздних стадиях цирроза, 
появлением признаков .портальной гипер- 
тензии. Неврологические изменения за- 
ключаются в появлении дисфагии, ди- 
зартрии, слюнотечения, псевдобульбар- 
ных симптомов, нарастающей мышеч- 
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ной ригидности, гиперкинезов, интен- 
ционного тремора. Отмечаются сниже- 
ние интеллекта, изменение поведения. 
Патогномоничным симптомом являются 
пигментные зелено-бурого цвета кольца 
на радужке (кольца Кайзера - Флейше- 
ра). Может отмечаться изменение функ- 
ций почечных клубочков и канальцев. 
Биохимически выявляются гипоцеруло- 
плазминемия (ниже 20 мг%), гипоаль- 
буминемия, в моче — резкая гиперамин- 
ацидурия, гиперхупрурия. На аутопсии 
обнаруживают отложение меди в мозге, 
печени, почках, селезенке, роговице, ра- 
дужной оболочке, хрусталике глаза. Ос- 
новным дефектом при гепатолентику- 
лярной дегенерации является дефицит 
церулоплазмина, обеспечивающего тран- 
спорт меди в организме, что приводит 
к повышению концентрации меди в 
крови. Преходящий дефицит церулоплаз- 
мина может отмечаться при синдромах 
мальабсорбции и в норме в периоде но- 
ворожденное™. Транзиторный дефицит 
этого белка также встречается у 10 % гете- 
розиготных носителей патологического 
гена. Повышение концентрации меди в 
печени может встречаться при атрезии 
желчного пузыря или билиарном циррозе 
(концентрация церулоплазмина при этом 
в норме). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: синдром 
Паркинсона; хорея Гентингтона; цирроз 
печени при различных заболеваниях 

цнс. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сох О., Ргазег Р., 8аз$-Когі$ак А. А репеііс 
8Іисіу оГХѴікоп’з (іізеазе : еѵісіепсе Гог Ьеіего- 
ёепеіІу.-Ат. Г. Ншп. Оепеі., 1972, ѵ. 24, 
р. 646-666. 

81оѵІ5 Г . , ЭиЪоіз К. 8., Койуегзоп О . О. а. 
8іІѵегтап А. ТНе ѵагіесі тапіГезІаІіопз оГ 
\ѴіІ 80 п’з сііяеазе. — Т Ресііаі., 1971 ѵ 78 
р. 548-584. 


ГЕРМАННА -г- ПАЛЛИСТЕРА — 
ТИДДИ— ОПИЦА СИНДРОМ (КВС,- 
8ѴЧЧОКОМЕ). 

Впервые описан в 1975 г. Л. Негшіапп 
с соавт. 
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Минимальные диагностические призна- 
ки: круглое лицо, изогнутые узкие губы, 
широкие брови, низкий рост, умственная 
отсталость. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром проявляется отставанием в росте, 
умеренной умственной отсталостью, 
брахицефалией. Лицо больных круглое; 
характерны телекант, широкие брови, 
макродонтия. Скелетные нарушения 
включают шейные ребра, аномальные 
позвонки, укорочение шейки бедренной 
кости, укорочение трубчатых костей ки- 
сти, отставание костного возраста и син- 
дактилию II й III пальцев стоп. Дерма- 
тоглифические изменения характеризу- 
ются дистальным аксиальным трира- 
диусом и поперечной ладонной склад- 
кой. В отдельных случаях отмечаются 
воронкообразная деформация грудной 
клетки, дисплазия тазобедренного су- 
става, гексадактилия, снижение слуха. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
синдромы с множественными пороками 
развития и умственной отсталостью. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Неггтапп РаІІШег Р. П.. ТШу \Ѵ. а. 
Оріи 7. М. ТЬе КВО зупйготе — а зушіготе 
оГ зЬоП 8ІаІиге, сііагасіегізііс Гасіез, тепіаі 
геіапіаііоп, тасгосіопііа апё зкеіеіаі апота- 
Ііез. — ВігіЬ ОеГесІз, 1975, ѵ. XI (5), р. 7 — 
18. 

Рагіоіг С.. Ргуп.к 7. Р., Оегоо ѵег 7. еі аі. $ЬогІ 
зіаіиге, сгапіоГасіаІ ёузтогрЫзт аті ёепіо- 
зкеіеіаі аЬпогтаІіІіез іп а Іагде кіпёгеё. 
А ѵагіапі оГ КВО зупсіготе ог а пе\ѵ 
тепіаі геіапіаііоп яупсіготе. — Сііп. Оепеі 
1977, ѵ. 12, р. 263-266. 


ГЕРМАФРОДИТИЗМ ИСТИННЫЙ 
(НЕКМАРНКООІТІ8М ТІШЕ). 

Синоним: амбисексуальность. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: наличие в одном организме мужских 
и женских гонад. 

Клиническая картина. Основными про- 
явлениями синдрома являются двойст- 
венность строения наружных половых 
органов (чаще по мужскому типу с при- 
знаками недостаточности андрогенов- 


гипоспадией и расщеплением мошонки) 
и смешанный характер вторичных по- 
ловых признаков. Диагноз может быть 
установлен при лапароскопическом и 
гистологическом исследовании гонад. 
Кариотип больных в большинстве слу- 
чаев 46, XX, а иногда 46, XV, 46,ХХ/ 
46, XV или 46,ХХ/47,ХХѴ. Гонады мо- 
гут содержать одновременно тестикуляр- 
ную и овариальную ткань (овотестис). 
Различают гермафродитизм билатераль- 
ный (с каждой стороны имеется овотес- 
тис или яички и яичник), унилатераль- 
ный (с одной стороны нормальная го- 
нада, с другой — овотестис) и альтерна- 
тивный (с одной стороны яичко, с дру- 
гой — яичник). Яичник и овотестис рас- 
положены в брюшной полости или 
паховом канале, яичко в мошонке или 
в паховом канале. Чем больше тестику- 
лярной ткани, тем больше вероятность 
опущения яичек в мошонку. Гистологи- 
чески выявляется нормальное строение 
ткани яичников, а в яичках — отсутствие 
сперматогенеза и большое количество 
клеток Лейдига. Этиология: 1) мозаи- 
цизм 46.ХХ/46.ХѴ или 46,ХХ/47,ХХѴ ; 2) 
транслокация участка Ѵ-хромосомы на 
Х-хромосому или аутосому; 3) генная 
мутация. Риск для сибсов низкий. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования неизвестен. 

Дифференциальный диагноз: различные 
формы мужского и женского псевдогер- 
мафродитизма. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вегкоѵііг С. А. Тгие ЬегтарЬгосІііізт. — 3. 

Норк. Меё. Г, 1982, ѵ. 151. N 6, р. 290- 

297. 


ГИГАНТИЗМА ЦЕРЕБРАЛЬНОГО 
СИНДРОМ (СЕКЕВКАЬ СІСАІЧТІ8М). 

Синоним: синдром Согоса. 

Впервые описан в 1964 г. 3. Г. 8о1ов. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: акромегалия, усиленный рост, умст- 
венная отсталость, нарушение коорди- 
нации. 

Клиническая характеристика. Отме- 
чаются большие масса и длина тела при 
рождении (в среднем 3,9 кг и 55,2 см) 


и ускоренный рост в первые годы жизни. 
Акромегалические черты включают мак- 
роцефалию с выступающими лобными 
буграми, прогнатию, увеличенные кисти 
и стопы (рис. 27). Костный возраст опере- 
жает паспортный. Лицо больных грубое 
с гипертелоризмом, антимонголоидным 
разрезом глаз, выступающей нижней 
челюстью. Описаны гиперемия лица с 
одутловатостью (лицевая плетора), мак- 
роглоссия, высокое небо, косоглазие, 
сколиоз, синдактилия пальцев стоп. Сте- 
пень умственной отсталости варьирует, 
но чаще бывает умеренной. Отмечаются 
судороги, нарушение координации и 
неспецифические изменения на ЭКГ. 
По данным пневмоэнцефалографии — 
расширение желудочков мозга без нара- 
стания внутричерепного давления. Син- 
дром может быть заподозрен уже при 
рождении, но обычно диагноз ставится 
в 2 — 3 года. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 



Рис. 27. Внешний вид больного с синдромом 
церебрального гигантизма. 
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Рис. 28. Гидроцефалия. 

а, б — диспропорциональное увеличение .мозговой 
части черепа, нависающий лоб, косоглазие. 


Дифференциальный диагноз: ХУУ-син- 
дром, синдром Беквита — Видемана. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аеѵо 5., Ьеіігег М., Вепсіегіу А. а. Ьеѵу 
Еѵіёепсе Гог аиіозотаі гесеявіѵе іпЬегіІапсе 
іп сегеЬгаІ §1§апЙ5т. — .1. Меё. Оепеі. 
1974, ѵ. 11, р. 158- 165. 

7.опапа У., Кітоіп О. Ь. а. Гіхііег И. А. 
СегеЬгаІ §і§апЙ8т — аррагепі ёотіпапі іп- 
Ьегііапсе. — ВігіЬ ОеГесІ. 1976, ѵ. XII (6) 
р. 63-69. 


ГИДРОЦЕФАЛИЯ (НѴОКОСЕ- 
РИАШв). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: увеличение объема головы, расшире- 
ние желудочков мозга. 

Клиническая характеристика. Увеличе- 
ние объема головы наблюдается при 
рождении в 30%, через 3 мес после 
рождения — в 50% случаев. Отмечаются 
истончение и расхождение костей черепа, 
выраженная подкожная венозная сеть, 
выбухание родничков, диспропорция 
мозговой и лицевой частей черепа (лицо 
маленькое, лоб нависает) (рис. 28, а). 
Волосы на голове редкие. Повышение 
внутричерепного давления сопровожда- 
ется неврологической симптоматикой, 
рвотой, косоглазием (рис. 28, б), спасти- 
ческими парезами с повышением сухо- 
жильных рефлексов, нарушением коор- 
динации. Характерна задержка умствен- 
ного развития. На глазном дне отмеча- 
ются застойные явления и отек соска зри- 
тельного нерва. В случае деформации 
костных структур основания черепа мо- 
гут возникнуть симптомы сдавления 
мозжечка, ствола мозга и верхней части 
спинного мозга; патология со стороны 
мозговых нервов, расстройства движе- 
ний и координации, нистагм. На пневмо- 
энцефалограмме обнаруживается увели- 
чение желудочков мозга. В 99% врожден- 
ная гидроцефалия обусловлена наруше- 
нием оттока спинномозговой жидкости 
в субарахноидальное пространство. Раз- 
личают внутреннюю и наружную гидро- 
цефалию. При внутренней гидроцефалии 
спинномозговая жидкость накапливается 
в вентрикулярной системе, главным 
образом в боковых желудочках. При на- 
ружной гидроцефалии спинномозговая 
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жидкость скапливается в субарахнои- 
дальном и в субдуральном пространст- 
вах. Нарушение оттока может быть 
обусловлено стенозом или атрезией 
сильвиева водопровода, атрезией отвер- 
стий Лушки и Мажанди, аномалиями 
основания черепа. Атрезия отверстий 
Лушки и Мажанди сопровождается раз- 
витием порока Денди — Уокера, харак- 
теризующегося внутренней гидроцефа- 
лией, частичной или полной аплазией 
червя мозжечка и кистозным расшире- 
нием IV желудочка. На аутопсии обна- 
руживаются атрофия белого вещества 
полушарий и нарушение цитоархитек- 
тоники коры. Этиология мультифакто- 
риальная. В ряде случаев порок является 
следствием эмбрио- и фетопатий (токсо- 
плазмоз, цитомегалия, листериоз). При 
изолированной гидроцефалии повтор- 
ный риск 2 — 3%. 

Популяционная частота — 1 : 2000. 
Соотношение полов — М 1 : Ж0 при сте- 
нозе сильвиева водопровода. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный при стенозе сильвиева водо- 
провода. 

Дифференциальный диагноз: приобре- 
тенная гидроцефалия вследствие опухоли 
или инфекции; ахондроплазия; мукопо- 
лисахаридоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вигіоп В. К. Кесштепсе гівкз Гог соп§епка1 
НусігосерЬаІив. — Сііп. СепеГ, 1979, ѵ. 16, 
р. 47-53. 


ГИПЕРКЕРАТОЗ ЛАДОННО-ПО- 
ДОШВЕННЫЙ И ПАРОДОНТОЗ 
(НѴРЕККЕКАТ08І8 РАЕМОРЕАМ- 
ТАКІ8 АХО РЕКЮООІЧТОСЕА81А). 

Синонимы; синдром Папийона — Ле- 
февра, наследственная ладонно-подошвен- 
ная кератодермия с пародом тонатией. 

Впервые описан в 1924 г. Р. ЕеГеѵге и 
М. Раріііоп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гиперкератоз ладоней и подошв, 
периодонтоклазия. 

Клиническая характеристика. Для за- 
болевания типичны эритема и прогрес- 
сирующий кератоз ладоней и подошв, 
который распространяется выше (в виде 


носков и перчаток с резкими границами). 
Характерны гипергидроз, тяжелый па- 
родонтоз молочных и постоянных зубов 
с последовательным их выпадением, тя- 
желый гингивостоматит. В некоторых 
случаях отмечаются гипотрихоз, арахно- 
дактилия, кальцификация твердой моз- 
говой оболочки, мозжечкового намета, 
сосудистой оболочки глаз. Начало за- 
болевания — в младенческом возрасте, 
в 5 — 6 лет выпадают молочные зубы, в 
13 — 14 — постоянные. 

Популяционная частота — 1:1 000 000 

Соотношение полое — М1 : ЖЕ 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный или аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз : Вернера 
синдром; пахионихия врожденная; дру- 
гие типы ладонно-подошвенных гиперке- 
ратозов. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Суворова К. Н., Антоньев А. А. Наследствен- 
ные дерматозы. — М. : Медицина, 1977. 

ГИПЕРПАРАТИРЕОЗ НЕОНА- 
ТАЛЬНЫЙ, СЕМЕЙНЫЙ (НѴРЕК- 
РАКАТНѴКОЮІ8М ІМЕОХАТАЕ). 

Синонимы; наследственная парати- 
реоидная гиперплазия; первичный семей- 
ный гиперпаратиреоз; врожденный гипер- 
паратиреоз. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гиперкальциемия, повышение в сы- 
воротке уровня иммунореактивного па- 
ратгормона. 

Клиническая характеристика. На пер- 
вых неделях жизни появляются запоры, 
затруднения дыхания, гепатоспленомега- 
лия, полидипсия, полиурия, гипотония, 
судороги и анемия. Сухожильные реф- 
лексы повышены. Отмечаются выражен- 
ная гиперкальциемия, гипофосфатемия, 
гиперкальциурия, гиперфосфатурия, ами- 
ноацидурия. Рентгенологически выявля- 
ются деминерализация, субпериосталь- 
ная резорбция костей и патологические 
переломы. Частым признаком заболева- 
ния является нефролитиаз. Без лечения 
дети погибают в первые месяцы жизни. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный и аутосомно-доминантный. 
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Дифференциальный диагноз: эндокрин- 
ная неоплазия множественная; вторич- 
ный врожденный гиперпаратиреоз при 
гипопаратиреозе у матери. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Магх 8., 8ріе%еІ А. М., Вго кп Е. М. а. 
АигЬасН С. О. Ратііу Лисііез іп раііепіз 
\ѵііЬ ргітагу рагаіЬугоісі Ьурегріазіа. - Ат 
Е Мед., 1977, ѵ. 62, р. 698-706. 

8ріе§еІ А. М., Магх 8., Вгокп Е. М. а. 
АигЬасН С. й. N6043131 ргітагу Ьурег- 
рагаіЬугоісіівт сѵііН аиіозотаі сіоттат 
іпЬегіІапсе. — 7. Ресііаі., 1977, ѵ. 90, р. 269- 
272. 

ГИПЕРТЕЛОРИЗМА - ГИПОСПА- 
ДИИ СИНДРОМ (НУРЕКТЕЬОК18М- 
НѴР08РА0ІА 8\Ч\НКОМЕ). 

Синонимы : синдром телеканта-гипоспа- 
дии, ВВВ-синдром, синдром Опица. 
Описан в 1969 г. Г Орііх с соавт. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: гипоспадия, гипертелоризм, теле- 
кант. 

Клиническая характеристика. При дан- 
ном синдроме отмечаются телекант или 
истинный гипертелоризм (в 96 % случаев) 
(рис. 29), гипоспадия (96%), асимметрия 
черепа (плагиоцефалия) (60%), умствен- 
ная отсталость (50%), страбизм (42%), 
крипторхизм (35%), расщелина губы и 
неба (25%), аномалии мочевыводящих 
путей (19%). Кроме этого у больных бы- 
вают врожденные пороки сердца, мно- 
жественные липомы, невусы, эпикант, 
расщелина язычка, пупочные или пахо- 
вые грыжи, неперфорированный анус. 
У женщин — носительниц синдром про- 
является телекантом различной степени 
выраженности. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М 1 : ЖО. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: гипоспа- 
дия изолированная; Ваарденбурга син- 
дром, гипоспадии-дисфагии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Согдего У. /'. Ноітез 2. В. РЬепоІуріс оѵег- 
Іар оГ 1Ье ВВВ апсі О зупёготез. — Ат, ,1 
Мей. Сепеі., 1978, ѵ. 2, р. 145-152. 
Оотаіеі С. Н., Нептапп У. а. Оріі: У. М. ТЬе 
Ьурегіеіогізт-Ьуровраёіаз (ВВВ) зупёготе 
сазе герогі апё геѵіеѵѵ. - Еигор. ]. Ресііаі 
1977, ѵ. 125, р. 1-13. 



Рис. 29. Г ипертелоризм, паховая грыжа у 
больного с синдромом гипертелоризма-ги- 
поспадии. 


Оріі- У. М.. 8иттіІІ Е. /.. а. 8тііИ О. IV. 
ТЬе ВВВ зупёготе. Ратіііаі ІеІесапіЬиз 
сѵііЬ аззосіаіеё соп§епі!а1 апотаііез. ТЬе 
сііпісаі Оеііпеаііоп оГ ВіпЬ ОеГесІз, Маі- 
іогтаііоп Вупёготез,— ВігіЬ ОеГесІз 1969 
ѵ. V (2), р. 86-94. 


ГИПЕРТРИХОЗ ВРОЖДЕННЫЙ 
УНИВЕРСАЛЬНЫЙ (НѴРЕКТКІСНО- 
818 ГПѴІѴЕК8АЫ8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: генерализованный гипертрихоз. 

Клиническая характеристика. Чрез- 
мерный рост волос на всех частях тела 
(рис. 30), за исключением ладоней, по- 
дошв и слизистых. Гипертрихоз отме- 
чается с рождения и в дальнейшем 
усиливается, к пубертатному возрасту 
может уменьшаться. В некоторых слу- 
чаях описаны аномалии зубов. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования - аутосомно-доми- 
нантный с высокой пенетрантностью и 
различной экспрессивностью. 
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Рис. 30. Внешний вид больной с врожденным 
универсальным гипертрихозом. 


Дифференциальный диагноз : гирсутизм 
вследствие эндокринных нарушений; 
мукополисахаридозы ; фиброматоз десен 
с гипертрихозом; разные формы локаль- 
ного гипертрихоза. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Демикова Н. С.. Блинникова О. Е., Удлер Е. Е. 
Описание случая врожденного универсаль- 
ного гипертрихоза. — Клин, мед., 1986, № 3, 
с. 120-121. 

Геіцепйапег \Ѵ . К. НурегІгісЬозів 1апи§іпо$а 
ипіѵегяаіія. — Т Оепеі. Ниш., 1969, ѵ. 17, 
р. 1-44. 

Егіеге-Маіа N.. Ееіігаіі ./., ОеЕщиеігесіо А. С. 
еі аі. НурегІгісЬозіз 1апи§іпоза іп а шоіЬег 
аші зоп. — Сііп. Оепеі. , 1976, ѵ. 10, р. 303 — 
306. 


ГИПОПАРАТИРЕОЗ ИНФАНТИЛЬ- 
НЫЙ Х-СЦЕПЛЕННЫЙ (НѴРОРА- 
КАТНѴКОЮІ8М ХЫГМКЕО ІХЕАІМ- 
ТІЬЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: судорожный синдром, гипокальцие- 
мия, гиперфосфатемия, низкий уровень 
паратгормонов. 


Клиническая характеристика. Заооле- 
вание проявляется в период новорож- 
денное™ судорогами, мышечной ригид- 
ностью, спазмом гортани, карпопедаль- 
ным спазмом, гиперрефлексией. Отме- 
чается диарея вследствие гипертонуса 
кишечника. Глазные симптомы вклю- 
чают фотофобию, блефароспазм, конъ- 
юнктивит, кератит, изъязвление рого- 
вицы и помутнение хрусталика. Наблю- 
даются аплазия или гипоплазия зубов, 
повышение внутричерепного давления. 
При поздно начатом лечении наблюда- 
ется отставание в психомоторном и физи- 
ческом развитии. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : тимуса 
агенезия ; идиопатический гипопарати- 
реоз, ювенильный или взрослый тип. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ІѴІіуІе М. Р.. \ѴеЫоп V. ИіораіЫс Ьурора- 
гаіЬугоісіізт ргезеп1іп§ ѵѵітЬ зеігигез сіигіпв 
іпіапсу: Х-Ііпкесі гесеззіѵе іпЬегіІапсе іп а 
1аг§е Міззоигі кіпсігесі. — і. Реёіаі., 1981, 
ѵ. 99, р. 608-611. 


ГИПОПЛАЗИИ БЕДРА И НЕОБЫЧ- 
НОГО ЛИЦА СИНДРОМ (ГЕМОКАЬ 
НѴРОРЬА8ІА — 111811811 АЬ ЕАСІЕ8 
8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1961 г. С. Ргапг с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипоплазия бедренной кости, корот- 
кий нос, расщелина неба. 

Клиническая характеристика. Больные 
низкого роста за счет укорочения нижних 
конечностей, что связано с гипоплазией 
или отсутствием бедренной и малобер- 
цовой кости. Может наблюдаться гипо- 
плазия плечевой кости с ограничением 
движения в локтевом суставе, иногда 
укорочение III, IV и V метатарзальных 
костей, косолапость, гипоплазия верт- 
лужной впадины, аномалии позвоноч- 
ника. Характерно лицо больных; мон- 
голоидный разрез глаз, нос короткий с 
гипоплазией крыльев, фильтр длинный, 
верхняя губа узкая, микрогнатия, рас- 
щелина неба. Иногда наблюдаются пахо- 
вые грыжи и крипторхизм. 
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Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования - предположительно 
аутосомно-доминантный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
йаеті Б. Ь„ Зтіік Б. [V .. 8соП С. I. еі аі. 
Ретогаі Ьуроріаяіа — ипивиаі (асіек $уп<іго- 
те ~Т Ресііаі., 1975, ѵ. 86, р. 107-111. 
Ьатреп К. Р. Иоттапі іпЬегііапсе оГ Гетогаі 
Ьуроріаяіа — ипшиаі Гасіез зупйготе — Сііп 
Оепеі., 1980, ѵ. 17, р. 255-258. 


ГИПОСПАДИЯ (НѴР08РА0ІА8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: дистопия отверстия мочеиспуска- 
тельного канала. 

Клиническая характеристика. Разли- 
чают 5 форм гипоспадии : «гипоспадию 
без гипоспадии», венечную, гипоспадию 
полового члена, мошоночную и промеж- 
ностную. Для всех форм характерно 
искривление полового члена и смещение 
наружного отверстия уретры (за исклю- 
чением I формы). Наружное отверстие 
может располагаться на задней поверх- 
ности полового члена, мошонке и про- 
межности. При промежностной и мошо- 
ночной формах гипоспадии наблюдают- 
ся расщепление мошонки, крипторхизм, 
широкий вход в уретру, напоминающий 
вход во влагалище. Этиология неизвест- 
на. Риск для сибсов - 10— 12%. В8 — 10% 
случаев гипоспадия сочетается с истин- 
ным гермафродитизмом, часто встре- 
чается при генных и хромосомных син- 
дромах. 

Популяционная частота — 1 : 300 ново- 
рожденных мальчиков. 

Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: истинный 
гермафродитизм; врожденная фистула 
уретры. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Ьошу К. В., КІітап М. К. Нуро8рас1іа8 іп 
$иссе88Іѵе §епегаІіоп8 — ро88ІЫе ёотіпапі 
§епе ІпЬегііапсе. - Сііп. Оепеі 1976 ѵ 9 
р. 285-288. 


ГИПОСПАДИИ-ДИСФАГИИ СИН- 
ДРОМ (С-8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы: синдром Отца— Фриаса. 
С-синдром. 


Синдром описан в 1969 г. Т Орііг 
с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипертелоризм, дисфагия, гипоспа- 
дия. 

Клиническая характеристика. Лицевые 
дисморфии при С-синдроме включают 
выраженный гипертелоризм, уплощен- 
ную переносицу, длинные и узкие глаз- 
ные щели, эпикант, аномальный разрез 
глаз (монголоидный или антимонголо- 
идный), вывернутые вперед ноздри, ко- 
соглазие, относительно плоский фильтр, 
микрогнатию. Небо высокое, в некото- 
рых случаях встречается расщелина губы 
и неба. Постоянным признаком син- 
дрома является поперхивание при еде с 
забросом пищевых масс в дыхательные 
пути. Причиной дисфагии может быть 
анатомический дефект — щель между 
гортанью и пищеводом, гипоплазия 
гортани и надгортанника. В некоторых 
случаях отмечаются только функцио- 
нальные нарушения без морфологических 
аномалий. Аспирация приводит к раз- 
витию пневмоний, которые часто явля- 
ются причиной смерти детей с данным 
синдромом. Из-за патологии гортани 
голос у больных грубый и сиплый. Тре- 
тьим характерным признаком синдрома 
является гипоспадия различной формы : 
венечная, мошоночная и промежностная. 
Яички обычно опущены. Из других по- 
роков наиболее часты атрезии заднего 
прохода. При патологоанатомическом 
исследовании обнаруживаются гипопла- 
зия главных бронхов, одного легкого, 
нарушение лобуляции легкого, сужение 
двенадцатиперстной кишки, срединная 
позиция сердца, открытые овальное 
окно и артериальный проток, удвоение 
почечной лоханки и уретры, дивертикул 
Меккеля, агенезия желчного пузыря. Ин- 
теллект у части больных, как правило, 
снижен. 

Популяционная частота синдрома не- 
известна. 

Соотношение полов — М > Ж. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный, ограниченный полом или X- 
сцепленный. 

Дифференциальный диагноз: Аарскога 
синдром, гипертелоризма-гипоспадии 
синдром. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Агуа 5., Ѵізезкиі С. а. ОіІЬеП Е. Р. ТЬе С-8уп- 
ііготе-аёсііііопаі оЪзегѵаІіопз. — Ат. і. Мед. 
Оепеі., 1980, ѵ. 5, р. 321-324. 

Оріігд., Егіахд., СшепЬег^ег У. Е. а. РоІІеІІ У. Я. 
ТЬе О зупіігопе оГ тиіііріе соп^епііаі апо- 
таііез. ТЬе сііпісаі ОеІіпеаІіоп оГ ВігіЬ 
ОеГесІ8 II МаІГогтаІіопв зушЗготе. — ВігіЬ 
Оеіесів, 1969, ѵ. V (2), р. 95-101. 

Редегзеп /. Ь., МіккеЫеп М.. О тег 1. ТЬе 
О зупдготе: а Гѳиг-§епегаІіоп Гатііу зіиду,— 
Нит. Негед., 1976, ѵ. 26, р. 66 — 71. 


ГИПОФОСФАТАЗИЯ (НѴР0РН08- 
РНАТА8ІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение концентрации щелочной 
фосфатазы в крови; повышение экскре- 
ции фосфоэтаноламина с мочой; низ- 
кая активность щелочной фосфатазы в 
костях; скелетные деформации. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ные клинические проявления гипофосфа- 
тазии связаны с нарушением минера- 
лизации костей. При форме с тяжелым 
течением возможна внутриутробная ги- 
бель плода или дети рождаются недоно- 
шенными, беспокойными, отказываются 
от еды, у них отмечаются раздражитель- 
ность, рвота, дегидратация, мышечная 
гипотония, тяжелые скелетные деформа- 
ции (мягкие кости скелета, расширенные 
черепные швы и роднички), гиперкаль- 
циемия. Пораженные могут погибнуть 
вскоре после рождения в связи с дыха- 
тельными расстройствами, но может на- 
ступить и спонтанное улучшение состоя- 
ния. При форме со средней степенью 
тяжести костные изменения выражены 
меньше, характерно преждевременное 
выпадение постоянных зубов. В целом 
скелетные деформации крайне вариа- 
бельны и включают краниосиностоз, ис- 
кривление нижних конечностей с кож- 
ными ямками над местом искривления, 
маленькую грудную клетку с короткими 
ребрами и рахитоподобные изменения. 
Походка неуклюжая. Отмечается низкий 
рост. Нервная система при этой форме 
в процесс не вовлекается. При легкой 
форме у взрослых наблюдаются лом- 
кость костей и остеопороз или изоли- 
рованная фосфоэтаноламинурия. Рент- 
генологически выявляется снижение ми- 
нерализации костей черепа, метафизов 


длинных трубчатых костей, в некоторых 
случаях нефрокальциноз. При лаборатор- 
ном исследовании обнаруживаются сни- 
жение активности щелочной фосфатазы 
в крови, гиперкальциемия, содержание 
фосфора в пределах нормы; повышена 
экскреция с мочой фосфоэтаноламина. 
Первичный дефект неизвестен. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Тегее Т. М. . Кіеіп Ь. НурорЬозрЬаІазіа: 
сііпісаі апд теІаЬоІіс 8Ішііез. — I. Редіаі., 
1968, ѵ. 72, р. 41-50. 


ГИПОФОСФАТЕМИЯ (НѴРО- 
РН08РНАТЕМІА). 

Синонимы: витамин П-резистентный 
рахит; семейная гипофосфатемия Х-сцеп- 
ленная; фосфатдиабет. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: признаки рахита, не поддающегося 
лечению витамином О; гипофосфатемия. 

Клиническая характеристика. Гипо- 
фосфатемия может быть выявлена сра- 
зу после рождения, а признаки рахита 
появляются в конце первого — начале 
второго года жизни, когда дети начина- 
ют ходить. Наиболее выражены измене- 
ния в костях нижних конечностей (искрив- 
ление длинных трубчатых костей) (рис. 
31, а). Характерны низкий рост, ограни- 
чение подвижности в крупных суставах 
(тазобедренных, коленных, локтевых), 
долихоцефалия, дисплазия ногтей (рис. 
31, б). Походка неуверенная, в тяжелых 
случаях больные вообще не могут хо- 
дить, но в отличие от витамин-О-дефи- 
цитного рахита общее состояние не нару- 
шено. У женщин отмечаются менее вы- 
раженные скелетные изменения. Рентге- 
нологически выявляются типичные для 
рахита изменения, грубоволокнистая 
структура губчатого вещества костей. 
В крови повышен уровень щелочной фос- 
фатазы, уровень кальция в пределах 
нормы. Заболевание обусловлено сниже- 
нием реабсорбции фосфатов в канальцах 
почек. 
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Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж 1,7. 

Тип наследования — Х-сцеп ленный до- 
минантный. 

Дифференциальный диагноз: гипофос- 
фатемический рахит с глицинурией, глю- 
козурией и ацидозом. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сопдоп У. В., Иашт ■/. К. а. КиІІег А. 
РаіЬо§епе5І8 оГ гіскеіз агні 08Іеота1асіа іп 
Гашіііаі ЬурорЬозрЬаІаетіа. — АгсЬ. ОІ8. 
СЫИ., 1971, ѵ. 46, р. 269-272. 


Рис. 31. Больной с гипофосфатемией. 

а — искривление ног, плосковальгусная дефор- 
мация стоп; б — дисплазия ногтей. 



б 
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ГИПОХОНДРОПЛАЗИЯ (НѴРО- 
СНСЖОКОРБАБІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки : низкий рост за счет укорочения конеч- 
ностей. 

Клиническая характеристика. Больные 
с гипохондроплазией низкого роста с 
диспропорционально короткими конеч- 
ностями (рис. 32). Симптомы прояв- 
ляются к 3 — 4-му году жизни. Размеры 
головы нормальные, иногда отмечается 
брахицефалия, выступающий лоб. Груд- 
ная клетка широкая, плоская, с высту- 
пающей грудиной. Кисти и стопы широ- 
кие. Нередко встречаются ограничение 
движения в тазобедренном и локтевом 
суставах и варусное искривление голени. 
Рентгенологически выявляются следую- 
щие аномалии : вогнутые контуры задней 
поверхности поясничных позвонков, 
уменьшенный размер костей таза, гори- 
зонтальная крыша вертлужной впадины, 
укорочение и утолщение бедренных и 
плечевых костей, небольшое удлинение 
малоберцовой кости, «квадратная» фор- 

Рис. 32. Внешний вид больного с гипохондро- 
плазией. 



ма эпифизов коленных суставов, укоро- 
чение локтевой кости в области лучеза- 
пястного сустава. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы карликовости с укорочением ко- 
нечностей; ахондроплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Наіі В. О., Вргащег У. НуросЬопдгорІавіа : 
сііпісаі апд гадіо1о§іса1 авресів іп 39 са- 
вез,— Кадіо1о§у, 1979, ѵ. 133, р. 95—100. 

ГИСТИДИНЕМИЯ (НІ8ТЮГЧАЕ- 
МІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отставание в психическом развитии, 
атаксия, алалия, интенционный тремор, 
судороги, повышение концентрации ги- 
стидина в сыворотке крови (более 
6 мг/100 мл). 

Клиническая характеристика. Типичны 
умеренное отставание в психическом раз- 
витии, моторная алалия, изменения пове- 
дения, эмоциональная лабильность. Не- 
врологические изменения включают ин- 
тенционный тремор, судороги и атак- 
сию. При биохимическом исследова- 
нии выявляются положительная проба 
Феллинга, повышение концентрации ги- 
стидина в плазме крови, отсутствие ак- 
тивности гистидиназы в клетках печени. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- . 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : гистиди- 
нурия беременных; фенилкетонурия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аіт У., Ноіпц’геп С., Еагзоп А. а. Вскітр/ех- 
зеі I.. Нівіісііпаетіа іп 8\ѵедеп: герогі оп а 
пеопаіаі всгеепіп® рго§гатте. — Сііп. Сепеі., 
1981, ѵ. 20, р. 229-233. 

Ыеѵіііе В. С. К.. Вепюѵіп А., СІауІоп В. Е. а. 
Зкерегд У. Нівіісііпаетіа: віуду оГ геіаііоп 
Ъеіѵѵееп сііпісаі апд Ьіоіоцісаі Гіпдіп§8 іп 
7 викуесів. — АгсЬ. ОІ8. СЬіІд., 1972, ѵ. 47, 
р. 190-200. 


ГЛАЗА КОЛОБОМЫ (ОСУБАК 
СОШВОМА8). 

Синонимы: типичные колобомы ра- 
дужки, хориоидеи, сетчатки, зрительного 
нерва. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: колобомы разных отделов глаза. 

Клиническая характеристика. Коло- 
бомы глаза бывают частичные и полные. 
На глазном дне выявляется сегментар- 
ное отсутствие хориоидеи и сетчатки с 
выпадением полей зрения (в виде скотом). 
Характерны снижение остроты зрения, 
косоглазие, нистагм. При поражении зри- 
тельного нерва формируется задняя 
киста. При исследовании с помощью 
щелевой лампы хорошо видны колобо- 
мы цилиарного тела, радужки, хруста- 
лика. Изолированные колобомы ра- 
дужки обычно имеют другое происхож- 
дение. Колобомы глаза сочетаются с 
микрофтальмом, зрачковой мембраной, 
дисплазией макулы, миопией высокой 
степени, помутнением хрусталика, атро- 
фией зрительного нерва, задним лентико- 
нусом. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования колобомы радужки 
может быть аутосомно-доминантным с 
различной экспрессивностью или ауто- 
сомно- рецессивным. 

Дифференциальный диагноз: аниридия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ра%оп К. А., Каііпа К. Е. а. Ьескпе.ч У). У. 

РоззіЫе аиіовотаі гесезвіѵе осиіаг соіо- 

Ьота.— Ат. Г Мед. Оепеі., 1981, ѵ. 9, р. 

189-193. 

Ркііірз С. I. Негедііагу тасиіаг соІоЬота,— 

I. Мед. Оепеі., 1970, ѵ. 7, р. 224 — 226. 

ГЛАЗО-ЗУБО-ПАЛЬЦЕВОЙ СИН- 
ДРОМ (0СУБ0-0ЕІ8Т0-088Е0У8 
ЭѴ8РБА8ІА). 

Синонимы : окуло-денто-дигитальный 
синдром ; глазо-зубо-костная дисплазия. 

Описан в 1920 г. \Ѵ. БоЬтапп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: узкие глазные щели, микрофталь- 
мия, микрокорнеа, узкий нос с гипопла- 
зией крыльев, камптодактилия IV— 
V пальцев, гипоплазия эмали, аномалии 
количества и роста зубов. 


57 



Рис. 33. Внешний вид больного с глазо-зубо- 
пальцевым синдромом. 

а — микрофтальмия, эпикант, узкий нос с гипо- 
плазией крыльев; б — синдактилия IV — V кистей. 


Клиническая характеристика. Основ- 
ными пороками глаз являются микро- 
фтальмия, микрокорнеа, истонченная ра- 
дужка, гипотелоризм, врожденная ката- 
ракта, глаукома, персистенция зрачко- 
вой мембраны, атрофия зрительного 
нерва, помутнение роговицы, узкие глаз- 
ные щели, эпикант. Омечаются непра- 
вильный рост зубов, микродонтия и 
частичная адонтия, гипоплазия эмали, 
ранний кариес. Для больных характерны 
узкий нос с гипоплазией крыльев и уз- 
кими носовыми ходами, низко распо- 
ложенные уши (рис. 33, а). Волосы тон- 
кие, сухие, редкие, медленно растут. 
Отмечается сухость кожи. Характерными 
пороками кистей являются двусторон- 
няя синдактилия (рис. 33, б), кампто- 
дактилия IV — V, клинодактилия, гипо- 
плазия или аплазия средних фаланг од- 
ного или нескольких пальцев, уплоще- 
ние I и V пястных костей, выявляемое 
рентгенологически. В некоторых случаях 
наблюдаются утолщение нижней че- 
люсти, расширение метафизов длинных 
трубчатых костей, врожденный вывих 
бедра. Встречаются микроцефалия, рас- 
щелины губы и неба, проводящая глухо- 
та. Психомоторное развитие детей соот- 
ветствует норме. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: микро- 
корнеа; несовершенный амелогенез; оро- 
кранио-дигитальный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ТНодеп С. У., Куорру 8. а. Киііипеп Р. Осиіо- 
сіепіоёіёііаі зушЗготе. — Асіа Раебіаі. $сат1, 
1977, ѵ. 66, р. 635-638. 


ГЛАУКОМА ВРОЖДЕННАЯ 

(СЬАІІСОМА СОІМСЕМТАЕ). 

Синонимы : врожденный буфталыѵі, 
детская глаукома. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: повышение внутриглазного дав- 
ления, увеличенная роговица, разрывы 
десцеметовой оболочки. 

Клиническая характеристика. Врож- 
денная глаукома является относительно 


58 


редкой формой глаукомы, которая в 
80% случаев диагностируется в течение 
1-го года жизни. Ранние клинические 
проявления заболевания включают сле- 
зотечение, светобоязнь, блефароспазм, 
помутнение роговицы (отек), увеличение 
роговицы, разрывы десцеметовой обо- 
лочки, экскавацию и атрофию диска зри- 
тельного нерва. Глазное яблоко увели- 
чено. Патология является двусторонней 
в 75% случаев, наиболее часто встре- 
чается у мальчиков. Описаны случаи 
сочетания врожденной глаукомы с анири- 
дией, катарактой, стенозом привратни- 
ка, глухотой, умственной отсталостью, 
патологией сердца, синдромом Марфана, 
синдромом Пьера — Робена, гомоцисти- 
нурией, синдромом Аксенфельда, син- 
дромом Лоу, сферофакией, первичным 
персистирующим гиперпластическим 
стекловидным телом, синдромом Штур- 
ге, нейрофиброматозом, трисомией Е>, 
трисомией Р, синдромом Рубинштейна — 
Тейби. Изолированная глаукома — эти- 
ологически гетерогенное состояние. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М3 : Ж1. 

Тип наследования в большинстве случа- 
ев аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : вторичная 
глаукома. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ВопаШ С., Пепипаіч Г., Вгіапі М. С. а. 
Реіпуокі X Соп8ап§иіпіІу іп тиШГасІогіаІ 
іпЬегіІапсе; арріісаііоп (о ёаіа оп соп§епіІа1 
§1аисота,— Нига. Негеё., 1978, ѵ. 28, р. 
361 -371. 


Сепсік А., Сепсікоѵа А. а. Сегіпес А. Оепеііс 
1іеІего§епеПу оГ соп§епіІа1 §1аисота.— 
Сііп. Оепеі., 1980, ѵ. 17, р. 241-248. 
Могіоп N. Е. Неіего^епеііу іп попзупёготаі 
соп§епііа1 §1аисота. — Ат. I. М её. Оепеі. , 
1982, ѵ. 12, р. 97-102. 


ГЛИКОГЕНОЗ, ТИП I (СЬѴСОСЕ- 
N0818, ТУРЕ I). 

Синонимы: болезнь Гирке; болезнь 
накопления гликогена, тип I. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отставание в росте, гепатомегалия, 
гипогликемия, гиперлактатацидемия ; от- 
сутствие глюкозо-6-фосфатазы в печени. 

Клиническая характеристика. В период 
новорожденности кардинальными сим- 
птомами являются гипогликемические 
судороги и гепатомегалия. Задержка 
роста начинает отмечаться с 1-го года 
жизни. Характерен внешний вид боль- 
ных : большая голова, «кукольное» лицо, 
короткая шея, выступающий живот (рис. 
34). Имеют место выраженная гепато- 
мегалия, нефромегалия, носовые крово- 
течения, задержка физического разви- 
тия, гипотония. В 10% случаев имеет- 
ся кожный ксантоматоз. Гипогликемию 
и кетоацидоз усиливают присоединяю- 
щиеся вторичные инфекции, недоста- 
точно частый прием пищи. Интеллект 
нормальный. С возрастом может раз- 
виться подагра. Биохимическое иссле- 
дование выявляет гиперлактатациде- 
мию, гипогликемию, гиперлипидемию, 
повышенную концентрацию мочевой кис- 


Рис. 34. Большая голова, 
«кукольное» лицо, корот- 
кая шея, выступающий 
живот у ребенка с глико- 
генозом, тип I. 
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лоты. В крови увеличено количество 
тромбоцитов. Отсутствует глюкозо-6- 
фосфатаза в печени, почках и слизистой 
кишечника, что приводит к нерасщеп- 
лению гликогена и накоплению его в этих 
тканях. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
типы гликогенозов ; гепатомегалия дру- 
гой этиологии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Міскек V. V., Веаисіеі А. Р. НетоггЬа§іс 
рапсгеаІйБ іп а раііегн \ѵіШ §1усо§еп 
8Іога§е (іізеаве Іуре I,— Сііп. Оепеі., 1980, 
ѵ. 17, р. 220-222. 


ГЛИКОГЕНОЗ, ТИП II (СЬѴСОСЕ- 
N0818, ТУРЕ II). 

Синоним: болезнь Помпе. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: кардиомегалия, мышечная гипото- 
ния, дефицит а- 1,4-глюкозидазы в пече- 
ни и мышцах. 

Клиническая характеристика. Для этой 
формы заболевания типичны выражен- 
ная мышечная гипотония, кардиомега- 
лия, макроглоссия. В редких случаях 
наблюдается увеличение печени вследст- 
вие сердечной недостаточности. В отли- 
чие от гликогеноза I типа не отмечается 
гипогликемии и ацидоза. Больные дети 
погибают на 1-м году жизни. При биохи- 
мическом исследовании выявляется де- 
фицит а- 1,4-глюкозидазы в печени и 
мышцах. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
типы гликогенозов; кардиомегалия дру- 
гой этиологии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Козіег 3. Р., Вшей Н. Р., 81ее В. С. а. ѵап 
ѴѴеегсіег Т. IV. С1усо§епо8І8 Іуре II: іЬе 
іпіапіііе апсі Іаіе-опвеі асісі шаііаве ёеГісі- 
епсу оЪаегѵей іп опе Гатііу,— Сііп. СЫт. 
Асіа, 1978, ѵ. 87, р. 451-453. 

Зтіік Н. Т. , Атіск Р. {).. а. РісІЬигу У. 
Туре II 8Іусоёепо8І8. — Ат. I. ОІ8. СЬіІсі., 
1966, ѵ. 3, р. 475-481. 


ГЛИКОГЕНОЗ, ТИП III (СБѴСО- 
СЕN08I8, ТУРЕ III). 

Синонимы: болезнь Форбса; болезнь 
Кори. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отставание в росте, гепатомегалия, 
нормальный уровень лактата в плазме, 
дефицит амило- 1 ,6-глюкозидазы в пе- 
чени и мышцах. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческая картина гликогеноза III типа сход- 
на с клинической картиной гликогеноза 
I типа. Также характерны отставание 
роста, «кукольное» лицо, массивная ге- 
патомегалия (рис. 35), склонность к ин- 
фекциям и кровоточивости. Кроме это- 
го отмечаются гипертрофия отдельных 
мышечных групп и миокарда, нарушение 
сердечной проводимости и кровообраще- 
ния. В более старшем возрасте описана 
миопатия. Прогноз для жизни хороший, к 
пубертатному периоду замедляется про- 
грессирование заболевания, размеры пе- 
чени уменьшаются. Выявляется дефицит 
амило- 1,6-глюкозидазы в печени и 
мышцах. Биохимически выявляются ги- 

Рис. 35. Увеличение живота (за счет гепатоме- 
галии) у ребенка с гликогенозом, тип III. 
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погликемия, гиперлипидемия, приступы 
кетоацидоза. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: другие ти- 
пы гликогенозов; гепатомегалия другой 
этиологии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СоИп \Ѵап% Р. , И аще М. еі аі. Атуіо- 
-1,6-§1исо8І<іа8е сіеГісіепсу (§1усо§епо8І8 Іуре 
III) іп іЬе Рагое І8Іаші.— Нит. Негеб., 1975, 
ѵ. 25, р. 115-126. 

Козеп/еШ Е. Е., Ророѵа I. А. а. СкіЬізоѵ I. У. 
Зоте сазе 5 оГ Іуре III §1усо§еп зіогаце 
(Іівеаве. — Сііп. СЫт. Асіа, 1976, ѵ. 67, 
р. 123-130. 

1 Ѵааіег Р. Е. , СагаШп- Т/еШзІо О. а. Мое Р. У. 
Оепеііс зіисііез іп еіисоееп 8Іога§е сіізеазе 
Іуре III.— Асіа Раесііаі. 8сапс1., 1970, ѵ. 59, 
р. 529-535. 


ГЛИКОГЕНОЗ, ТИП VI (СЬѴСО- 
СЕГМ08І8, ТѴРЕ VI). 

Синоним: болезнь Герса. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гепатомегалия, снижение активности 
фосфорилазы. 

Клиническая характеристика. Больные 
с этим типом накопления гликогена от- 
стают в росте, имеют гепатомегалию, 
«кушингоидное» лицо, гипогликемию. 
Данная форма гликогеноза обусловлена 
снижением активности фосфорилазы. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сіагк /)., Торріщ Е>. Е., ЕІІетап Р. і. еі аі. 
А §1усо§еп 8Іога§е ёізеазе (§8(1 — §8(1) гаі: 
зіисііез оп Іірісі теІаЬо1І8гп, 1іро§епе8І8, 
ріазта шеІаЬоІІІез аікі Ьііе асісі зесгеііоп. — 
МеІаЬоІізт, 1980, ѵ. 29, р. 415 — 420. 


ГЛИКОГЕНОЗ, ТИП VII (СБѴСО- 
СЕГЧ08І8, ТѴРЕ VII). 

Синоним: гликогеноз Томсона. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение активности фосфофрукто- 
киназы в мышечных клетках, эритро- 
цитах и лейкоцитах. 


Клиническая характеристика. Клини- 
ческая картина характеризуется болез- 
ненными тоническими судорогами в 
мышцах после физической нагрузки. 
Судороги могут сопровождаться тошно- 
той, болями в животе и приводить к 
миоглобинурии. Прогноз для жизни хо- 
роший. Выявляется снижение активно- 
сти фосфофруктокиназы в мышцах и 
эритроцитах. В биоптатах мышц опреде- 
ляется умеренное накопление гликогена. 
Гиперлактатацидемия отсутствует. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: другие ти- 
пы гликогенозов; идиопатическая мио- 
глобинурия; мышечная дистрофия; нерв- 
но-мышечные заболевания. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Оапоп М. У., Сагрепіег 8., Мапаіщод У. К. а. 
8скІізе/еІд Е. Н. Раіаі іпГапІіІе §1усо§еп 
8Іога§е сіізеаве: сіеПсіепсу оГ рЬозрЬоГгис- 
Іокіпазе апсі рІюзрЬогуІазе кіпазе. — ІМеиго- 
1о§у, 1981, ѵ. 31, р. 1303-1307. 


ГЛУХОТА ВРОЖДЕННАЯ НЕЙ- 
РОСЕНСОРНАЯ И ЗОБ (СОІѴСЕІѴІ- 
ТАБ ХЕКѴЕ ОЕАГХЕ88 СОІ- 

ТЕК, РЕ^КЕБ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром Пендреда. 

Заболевание описано в 1896 г. V- Реп- 
бгесі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: нейросенсорная глухота, зоб. 

Клиническая характеристика. Нейро- 
сенсорная глухота проявляется с рожде- 
ния или в раннем детстве, в 50 % случаев 
дефект слуха резко выражен. Увеличение 
щитовидной железы обычно развивается 
в возрасте 5 — 8 лет, но в некоторых слу- 
чаях может наблюдаться с рождения. 
Зоб чаще всего диффузный, мягкой кон- 
систенции, но в некоторых случаях отме- 
чаются узлы. Характерна эутиреоидная 
струма, но могут быть признаки гипо- 
тиреоза, особенно после тиреоидэкто- 
мии. Гиперплазия железы в большей 
степени выражена у женщин и связана 
с нарушением превращения йода в ор- 
ганическую форму. В некоторых случаях 
наблюдается умственная отсталость. 
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Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : дефект 
транспорта йода ; другие ассоциации глу- 
хоты с нарушением синтеза тироксина. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Шит Р., Кіаег Н. ИЛ, НѵідЬегд-Напзеп а. 
Зопйег^аагй С. РіГіееп сазея оГ Репсігед’з 
вупбготе. — АгсЬ. Оіоіагупдоі., 1972, ѵ. 96, 
р. 297-304. 


ГЛУХОТА, ГЛАЗНЫЕ И ЛИЦЕ- 
ВЫЕ АНОМАЛИИ, ПРОТЕИНУРИЯ 
(РАСІО-ОСІ)ЕО-АСГІ8ТІСО-КЕ^Е 
8У^КОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: глазные и лицевые аномалии, протеи- 
нурия и глухота. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными глазными симптомами являются 
миопия, катаракта и тотальная отслойка 
сетчатки, вызывающая слепоту; наблю- 
даются также задняя стафилома, микро- 
корнеа, гипоплазия радужки, атрофия 
хориоидеи, колобомы радужки и хруста- 
лика, рубеоз и гетерохромия радужки, 
врожденная зрачковая мембрана. Отме- 
чаются телекант, гипертелоризм, плос- 
кая спинка носа, арковидное небо, ко- 
ричневатые зубы. Постоянными призна- 
ками синдрома являются двусторонний 
уретральный рефлюкс, протеинурия и 
нейросенсорная глухота. В 50% случаев 
наблюдается замедленное психомотор- 
ное развитие. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
Ваарденбурга; рото-лице-пальцевой син- 
дром, тип II; Маршалла синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ноітез і. В., ЗсНерет С. /_. 8упс1готе оГ 
осиіаг ашЗ Гасіаі апотаііез, ІеІесапіЬиз атЗ 
йеаГпезз.— I. Реёіаі., 1972, ѵ. 81, р. 552 — 
555. 


ГЛУХОТА И МИОПИЯ (ЭЕАГ- 
1ѴЕ88 А^ МѴОРІА; ОЕАЕІМЕ88 
СОСНЬЕАК ѴѴІТН МѴОРІА А^ 
ІМТЕЕЬЕСТІІАЕ ІМРАІКМЕІ8Т). 
Синоним: синдром Элдриджа. 
Заболевание описано в 1968 г. К. ЕИ- 
гі<і§е с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: нейросенсорная глухота, миопия, 
снижение интеллекта. 

Клиническая характеристика. Типична 
нейросенсорная глухота, которая выяв- 
ляется в раннем возрасте и мало про- 
грессирует. Вестибулярные функции не 
нарушены. У больных отмечаются мио- 
пия высокой степени и снижение интел- 
лекта (возможно, вследствие потери 
слуха). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
синдромы с глухотой и патологией зре- 
ния. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

(Копіп§$тагк В. \У., Оогііп К.. I.) Конигсмарк 
Б. В., Горлин Р. Д. Генетические и ме- 
таболические нарушения слуха: Пер. с 
англ,— М.: Медицина, 1980. 


ГЛУХОТА И ОНИХОДИСТРОФИЯ, 
ДОМИНАНТНАЯ ФОРМА (БЕАЕ- 
1ѴЕ88 А^ 01МѴСН00Ѵ8ТК0РНѴ, 
ИОМ^АІѴТ РОКМ). 

Синоним: эктодермальная дисплазия, 
робинсоновский тип. 

Заболевание описано в 1962 г. О. Ко- 
Ып 80 п с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: остроконечные зубы, дистрофия ног- 
тей, глухота. 

Клиническая характеристика. При син- 
дроме наблюдаются следующие анома- 
лии: остроконечные зубы, частичная 
адонтия, гипоплазия и дистрофия ногтей 
и умеренно выраженная нейросенсорная 
глухота. Иногда встречаются синдакти- 
лия, полидактилия. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 
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Дифференциальный диагноз: глухота и 
ониходистрофия, рецессивная форма; эк- 
тодермальная дисплазия, тип Рэппа — 
Ходжкина; хондроэктодермальная дис- 
плазия; Ригера синдром; синдром недер- 
жания пигмента. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

(Копфвтагк В. \Ѵ., Оогііп К. I.) Конигсмарк 
Б. В., Горлин Р. Д. Генетические и ме- 
таболические нарушения слуха: Пер. с 
англ.— М.: Медицина, 1980. 

КоЫтоп С., МШег Ветітоп ]. Ратіііаі 
есіойегтаі йувріазіа \ѵііЬ 8еп$огіпеига1 йеаГ- 
пезз апй оіЬег апотаііез. - Рейіаігіез, 1962 
ѵ. 30, р. 797-802. 


ГЛУХОТА И ОНИХОДИСТРОФИЯ, 
РЕЦЕССИВНАЯ ФОРМА (ОЕАЕІМЕ88 
АХЦ ОІЧѴСНООѴ8ТКОРНѴ, КЕСЕ8- 
8ІѴЕ ГОКМ). 

Синоним; дистрофия ногтей и нейро- 
сенсорная глухота. 

Заболевание описано в 1961 г. М. Реіп- 
те88ег с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: нейросенсорная глухота, дистрофия 
ногтей. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома типична врожденная нейросен- 
сорная глухота. Ногти на пальцах кистей 
и стоп маленькие, укороченные, дистро- 
фичные. Описаны случаи косоглазия. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: анонихия 
наследственная ; ногтей-надколенника 
синдром; пахионихия врожденная; глу- 
хота и ониходистрофия, доминантная 
форма. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

(Копі§8тагк В. \Ѵ„ Оогііп К. .1.). Конигс- 
марк Б. В., Горлин Р. Д. Генетические и 
метаболические нарушения слуха: Пер. 
с англ,— М.: Медицина, 1980. 

РеіптеМег М. а. 2е1іу Е. Соп§епіІа1 йеаГпезз 
аззоііаіей ѵѵіііі опусЬойувІгорЬу. — АгсЬ. 
Оіоіагупдоі., 1961, ѵ. 74, р. 507-508. 
БапсИег О.. Маган У. ./. а. Огіп сІеМаю.ч I. 
ТЬе йеаГпе88, опусЬо-озІео-йувІгорЬу, тепіаі 
геіагйаііоп вупйготе, 1\ѵо пе\ѵ сазез,— Нит. 
Оепеі., 1981, ѵ. 58, р. 228-230. 


ГЛУХОТА И ПРЕАУРИКУЛЯРНЫЕ 
ЯМКИ (ОЕАРХЕ88 АІХИ ЕАК РІТ8). 

Заболевание описано в 1955 г. Р. Роиг- 
тап и 3. Роигтап. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: преаурикулярные ямки, проводящая, 
нейросенсорная или смешанная глухота, 
деформация ушной раковины. 

Клиническая характеристика. Ушная 
раковина может быть деформирована 
(утолщение завитка, микротия) и низко 
расположена. У 75% больных отме- 
чаются одно- или двусторонние преаури- 
кулярные ямки, а у некоторых — преаури- 
кулярные придатки (обычно двусторон- 
ние), а также жаберные свищи. Преау- 
рикулярные ямки иногда соединяются 
с полостью среднего уха и с наружным 
слуховым каналом. У больных с рожде- 
ния наблюдается нейросенсорная, про- 
водящая и смешанная глухота. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный, для преаурикулярных ямок и 
жаберных свищей пенетрантность пол- 
ная, а для глухоты — неполная. 

Дифференциальный диагноз : окуло- 
аурикуло- вертебральная дисплазия; ман- 
дибулофациальный дизостоз ; гемифа- 
циальная микросомия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вгинін Т. 01еісЬгеі1і§е8 Ѵогкоттеп ѵоп йе- 
§епега!іѵег Іппего1іГ8СІіѵѵегЬбгі§кеіІ, Ѵезіі- 
Ьи1агІ88Ібгип§ Ьеійегзеііфеп ОЬг — ипй Іаіега- 
Іеп НаІ8ГІ8Іе1п Ьеі теЬгегеп МіІ§1еіейегп еіпег 
Еатіііе.- Еагуп§о1. ЯЬіпоІ. Оіоі. (8іи11й.), 
1974, ВЙ. 53, 8. 131-139. 

Роигтап Р. а. Роигтап ]. Негейііагу йеаГпезз 
іп Гатііу ѵѵііЬ еаг-ріІ8 (Гізіиіа аигіз соп§епі- 
іа).- Вгіі. Мей. }., 1955, ѵ. 2, р. 1354-1356. 


ГЛУХОТА И ПРИСТУПЫ ГОЛОВО- 
КРУЖЕНИЯ (БЕАЕІХЕ88 АІ8Ш ЕРІ80- 
ЭІС ѴЕКТІСО; МЕМЕКЕ Ш8ЕА8Е). 

Синоним: синдром Меньера. 

Заболевание описано в 1949 г. 
М. Вго\ѵп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение слуха, головокружение, 
шум в ушах. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром характеризуется нейросенсорной 
глухотой, обычно односторонней. Сни- 
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жение слуха сопровождается шумом в 
ушах, приступами головокружения с тош- 
нотой и рвотой. Могут отмечаться го- 
ловные боли по типу мигрени в височной 
и затылочной областях. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный с неполной пе- 
нетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: лабирин- 
тит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вегтіеіп У. М. Оссштепсе оГ ерізосііс ѵегіфо 
апё Ьеагіп§ І 088 іп Гатіііез. — Апп. Оіоі. 
КЬіпоІ. Ьагуп§о1., 1965, ѵ. 74, р. 1011 — 1021. 


ГЛУХОТА НЕЙРОСЕНСОРНАЯ, 
АТРОФИЯ ЗРИТЕЛЬНЫХ НЕРВОВ, 
ЮВЕНИЛЬНЫЙ САХАРНЫЙ ДИА- 
БЕТ (ёСУЕМЬЕ ОІАВЕТЕ8 МЕЬЫ- 
ТЕІ8, ОРТІС АТКОРНѴ АN^ ИЕАР- 
ІХЕ88, ЦЮМОАИ 8ѴІМОКОМЕ). 

Заболевание описано в 1964 г. Р. Ва- 
г)оп с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : слепота вследствие атрофии зритель- 
ных нервов, ювенильный сахарный диа- 
бет, несахарный диабет, прогресси- 
рующая нейросенсорная глухота. 

Клиническая характеристика. Симп- 
томы сахарного и несахарного диабета и 
атрофии зрительных нервов появляются 
в детском возрасте. Атрофия обычно дву- 
сторонняя и быстро приводит к потере 
зрения, хотя описаны случаи с медленным 
течением. С первых лет жизни развивает- 
ся двусторонняя нейросенсорная глухо- 
та. Описаны также катаракта, пигмент- 
ная дегенерация сетчатки, атипичная си- 
деробластическая анемия, неустойчивая 
походка. 

Популяционная частота неизвестна. 

Сотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
еивный. 

Дифференциальный диагноз : Лоурен- 
са — Муна — Барде — Бидля синдром; ата- 
ксия Фридрейха; Альстрема синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

(Копі§8тагк В. \Ѵ., Оогііп К. .1.) Конигсмарк 

Б. В.. Горлин Р. Д. Генетические и ме- 


таболические нарушения слуха: Пер. с 
англ.— М.; Медицина, 1980. 

С гете г 5 С., ЩсІеѵеМ Р. С. а. Ріпскегз А. У. 
.Іиѵепііе сІіаЬеГез теШіи8, орііс аігорЬу, 
Ьеагіп§ 1о88, сІіаЬеІех іпзіріПиз, аіопіа оГ 
іЬе игіпагу Ігасі аші Ыаёёег аші оіЬег 
аЬпогтаІіІіез: а геѵіеѵѵ о Г 88 сазез Ггот [Не 
Іііегаіиге ѵѵііЬ регаопаі оЬзегѵаІіопз оГ 3 пеѵѵ 
ра1іепІ8. — Асіа Раеёіаі. 8сапё., 1977, ѵ. 264 
р. 3-16. 

ШсИаМзоп У. Е., Натіііоп \Ѵ. ОіаЪеІез іп- 
зірісіиз, ёіаЪеІез теііііиз, орііс аігорЬу апё 
ёеаГпеза: 3 савез оГ ОІОМОАО зупёготе.— 
АгсЬ. ОБ. СНіІё., 1977, ѵ. 52, р. 796-798. 

ГЛУХОТА НЕЙРОСЕНСОРНАЯ 
ГЛУБОКАЯ РЕЦЕССИВНАЯ (А1ЛО- 
80ІУ1АБ КЕСЕ88ІѴЕ 8Е^ОКГ\ЕС- 
КАЬ ОЕАР1МЕ88). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: нейросенсорная глухота. 

Клиническая характеристика. Выра- 
женная симметричная двусторонняя ней- 
росенсорная глухота отмечается с рожде- 
ния или вскоре после рождения. В даль- 
нейшем не прогрессирует. Аудиометри- 
ческие исследования выявляют выражен- 
ное снижение слуха. Как правило, от- 
мечается глухонемота. В 35% случаев 
наблюдаются небольшие нарушения ве- 
стибулярной функции. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. Предполагается существование 
генетической гетерогенности. 

Дифференциальный диагноз : другие 
типы нейросенсорной глухоты. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Мещеі М. С.. Копі&тюгк В. И 7 ., Вегііп С. I. 
а. МсКизіск V. А. Кесеззіѵе еагіу — опзеі 
пеигаі ёеаГпезз. — Асіа Оіо1агуп§о1., 1967, 
ѵ. 64, р. 313-326. 


ГЛУХОТА НЕЙРОСЕНСОРНАЯ И 
АТОПИЧЕСКИЙ ДЕРМАТИТ (ИЕАР- 
ІЧЕ88 8ЕІ\80КІ1МЕШАЬ А^ АТОРІС 
ИЕКМАТІТІ8). 

Заболевание описано в 1968 г. 
В. Копі§зшагк с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение слуха и атопический дер- 
матит. 

Клиническая характеристика. Синд- 
ром проявляется снижением слуха в воз- 
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расте 3 — 5 лет. Глухота обычно двусто- 
ронняя, нейросенсорная, непрогресси- 
рующая. У всех пациентов в возрасте 
10 лет развивается атопический дерматит 
с легким ихтиозом и эритематозными 
проявлениями. Характерная локализа- 
ция дерматита — предплечье, локти, лок- 
тевые сгибы, кисти и талия, очень редко 
кожные поражения появляются на ногах. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
формы нейросенсорной глухоты. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Копщзтагк В. И 7 ., Мегщеі М. С., Назкіт Н. 

Ратіііаі соп§епка1 тоёегаіе пеигаі Ьеагіп§ 

І 088 . — I. Ьагупйоі., 1979, ѵ. 84, р. 495 — 506. 


ГЛУХОТА НЕЙРОСЕНСОРНАЯ И 
ПОЧЕЧНЫЙ КАНАЛЬЦЕВЫЙ АЦИ- 
ДОЗ (КЕХАЬ ТШСЬАК АСШ08І8 
ѴѴІТН РКОСКЕ88ІѴЕ ІѴЕКѴЕ ЦЕАЕ- 
ХЕ88). 

Синонимы: деіский почечный каналь- 
цевый ацидоз и врожденная нейросен- 
сорная глухота. 

Впервые описан в 1966 г. В. К_опі§$- 
гпагк. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение слуха, задержка роста, 
щелочная реакция мочи, гиперхлоремия. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется вскоре после рожде- 
ния рвотой, дегидратацией, полидип- 
сией, полиурией, гипостенурией. У всех 
больных отмечается выраженная задерж- 
ка роста. В некоторых случаях описан не- 
фрокальциноз. Наблюдается нейросен- 
сорное снижение слуха. Рентгенологи- 
чески определяются признаки рахита. 
Гиперхлоремический ацидоз и высокие 
показатели рН мочи обусловлены нару- 
шением реабсорбции бикарбонатов в по- 
чечных канальцах. Обнаружен специфиче- 
ский дефицит карбоангидразы В. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 


Дифференциальный диагноз: окуло-це- 
ребро-ренальный синдром ; почечный 
канальцевый ацидоз без других дефектов. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

(Копфктагк В. \Ѵ., Оогііп К. I.) Конигсмарк 
Б. В., Горлин Р. Д. Генетические и метабо- 
лические нарушения слуха: Пер. с англ. — 
М.: Медицина, 1980. 

Сокеп Т., ВгоисІ-АигаЪап А.. Казкаі С. еі аі. 
Ратіііаі іпіапіііе гепаі ІиЬиІаг асіёовів агкі 
соп§епіІа1 пегѵе ёеаГпезз: ап аиіовотаі 
гесеввіѵе зупёготе.— Сііп. СіепеГ, 1973, ѵ. 4, 
р. 275-278. 

Коогеѵааг С. ТЬе вупёготе оГ гепаі ІиЬиІаг 
асіёо8І8 апё пегѵе ёеаГпе88. — Асіа Раеёіаі. 
8сапё., 1976, ѵ. 65, р. 100—104. 

Ыапсе IV., Буѵеепеу А. Еѵісіепсе Гог аиіовотаі 
гесеввіѵе іпЬепі гпсе оГ іЬе вупёготе оГ гепаі 
ІиЬиІаг асіёовів ѵѵііЬ ёеаГпе88. — ВігіЬ ОсГесів, 
1971, ѵ. VII (7), р. 70-72. 

ГЛУХОТА ПРОВОДЯЩАЯ, ГИ- 
ПЕРТЕЛОРИЗМ, МИКРОТИЯ И ЛИ- 
ЦЕВЫЕ РАСЩЕЛИНЫ (НѴРЕК- 
ТЕЬОКІ8М, МІСКОТІА, РАСІАГ 
СЬЕБПМС АХЦ СОХОЦСТІѴЕ ЦЕАР- 
ХЕ88). 

Синонимы : синдром Бикслера, синдром 

нмс. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипертелоризм, микротия и расще- 
лина губы и неба, глухота. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром проявляется гинертелоризмом, 
микротией с атрезией наружного слу- 
хового канала, односторонней расще- 
линой губы и неба, микроцефалией, 
синдактилией II — III, укорочением V 
пальца, гипоплазией дуги нижней челю- 
сти. Отмечаются широкий раздвоенный 
кончик носа, микростомия, эктопия по- 
чек, врожденные пороки сердца, анома- 
лии позвоночника. Характерны задержка 
роста и отставание в массе тела. В неко- 
торых случаях выявляется гипоплазия 
слуховых косточек. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М3 : Ж2. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: ото-пала- 
то-дигитальный синдром; синдром сре- 
динной расщелины лица. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
( Кошрмпагк В. \Ѵ., Оогііп К. I.) Конигсмарк 
Б. В., Горлин Р. Д. Генетические и метабо- 


3 С. И. Козлова и др. 


65 


лические нарушения слуха: Пер. с англ,— 
М.: Медицина, 1980. 

Віхіег О., СкгЫіап ]. С. а. Оогііп К. ./, 
Нурегіеіогізт, тісгоііа апё Гасіаі сіейт^: 
а пе\ѵ іпЬегіІес! яупёготе. ТЬе Сііпісаі 
Оеііпеаііоп оГ ВігіЬ ІХТесІз II. МаІГогтаІіоп 
Зупйготез.— ВігіЬ Пеіесіз, 1969, ѵ. V (2), 
р. 77-81. 

8ск\ѵескеп<ііск \У., НШщ Г., Кгте Е. еі аі. 
НМС аупёготе іп кіетісаі І\ѵіп8,— Нит. 
Оепеі., 1976, ѵ. 33, р. 315 — 318. 

ГЛУХОТА ПРОВОДЯЩАЯ И ДЕ- 
ФОРМИРОВАННЫЕ НИЗКОПОСА- 
ЖЕННЫЕ УШНЫЕ РАКОВИНЫ 
(ОЕАР^88 ССЖОЕСТІѴЕ А^ МАЬ- 
РОКМЕН ЬО\Ѵ-8ЕТ ЕАК8). 

Синдром описан в 1969 г. М. Меп§е1 
и соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: проводящая глухота, деформирован- 
ные ушные раковины, крипторхизм. 

Клиническая характеристика. Степень 
деформации наружного уха сильно варьи- 
рует. Ушная раковина маленькая, зави- 
ток загнут кпереди. Часто наблюдается 
асимметрия ушных раковин. Во всех слу- 
чаях наружный слуховой проход изме- 
нен и смещен, но атрезии его никогда не 
наблюдалось. Снижение слуха имеется 
во всех случаях. Аудиометрическое ис- 
следование выявляет дефект слуха по 
проводящему типу. В 50% случаев от- 
мечается умственная отсталость, в 
100% — крипторхизм. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : глухота 
нейросенсорная и наследственный не- 
фрит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
(Копі§8тагк В. \Ѵ., Согііп К. Т) Конигсмарк 
Б. В., Горлин Р. Д. Генетические и мета- 
болические нарушения слуха : Пер. с англ. — 
М.: Медицина, 1980. 

Меп%е! М.. Копі%$тагк В. \Ѵ., Вегііп С. У. а. 
МсКтіск V. А. Сопііисііѵе Ьеагіп§ 1о88 апй 
таііогтей 1о\ѵ-8еІ еагв а ро8$іЫе гесезвіѵе 
зупгіготе— Т Мей. Оепеі., 1969, ѵ. 6, 
р. 14-21. 


ГЛУХОТА С МЕТАФИЗАРНЫМ 
ДИЗОСТОЗОМ (ПЕАГУЕ88 АМ) МЕ- 
ТАРНѴ8ЕАЬ НУ808Т08І8). 

Заболевание описано в 1971 г. О. Кі- 
тоіп и \Ѵ. МсАІізІег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: метафизарный дизостоз и проводя- 
щая глухота, умственная отсталость. 

Клиническая характеристика. У всех 
больных отмечается низкий рост. Скелет- 
ные аномалии включают укорочение ко- 
нечностей, расширение и фрагментацию 
метафизов длинных трубчатых костей, 
увеличение размеров черепа, сколиоз и 
поясничный лордоз, уменьшение диа- 
метра тазовых костей, варусную дефор- 
мацию тазобедренных и коленных су- 
ставов, широкие и короткие кисти и сто- 
пы. Наблюдаются сходящееся косогла- 
зие и передняя полярная катаракта. 
Проводящая глухота обнаруживается в 
подростковом возрасте. У всех пациентов 
снижен интеллект. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : хондро- 
дисплазия метафизарная, тип Шмидта. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

(Копі§8тагк В. \Ѵ., Согііп К. I.) Конигсмарк 
Б. В.. Горлин Р. Д. Генетические и ме- 
таболические нарушения слуха: Пер. с 
англ. — М.: Медицина, 1980. 

Кітоіп й. Б., МсАІшег (С. Н. МеІарЬузеаІ 
0у8О5ІО8І8, сопсіисііѵе Ьеагіп§ 1оз8, апО тепіаі 
геіагсіаііоп : а гесезвіѵеіу іпЬегіІіесІ 8уп- 
ёготе. — ВігіЬ ОеГесІз, 1971, ѵ. VII (4), 

р. 116-122. 


ГОЛОПРОЗЭНЦЕФАЛИЯ (НОГО- 
РК08ЕІЧСЕРНАЕѴ). 

Синоним : арии ншсфа.ши. 

Заболевание впервые описано в 1963 г. 
\Ѵ. Пе Муег с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отсутствие разделения конечного 
мозга на сферы, двусторонняя расщелина 
губы и неба, гипотелоризм, умственная 
отсталость. 

Клиническая характеристика. Этот по- 
рок сопровождается различными, до- 
вольно грубыми нарушениями строения 
лица: двусторонней расщелиной губы и 
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Рис. 36. Голопрозэнцефалия. 


неба, отсутствием фильтра, гипотело- 
ризмом (рис. 36), в тяжелых случаях — 
циклопией, цебоцефалией (тубообразным 
выростом над глазом при циклопин). 
При пневмоэнцефалографии обнаружи- 
ваются разнообразные пороки конечного 
мозга: отсутствие мозолистого тела, 
образование единственной вентику- 
лярной полости, которая свободно сооб- 
щается с субарахноидальным простран- 
ством. При патологоанатомическом ис- 
следовании выявляются отсутствие 
обонятельных луковиц, обонятельного 
тракта и пластинок, гипоплазия гиппо- 
кампа, крупные, неправильно располо- 
женные, извилины, деформация перед- 
ней черепной ямки. В большинстве слу- 
чаев дети с голопрозэнцефалией нежиз- 
неспособны. 

Популяционная частота — 1 : 16000. 

Соотношение полов — М 1 : Ж2. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: срединная 
расщелина лица; трисомия 13, 15; син- 
дромы 1 Зя — и 1 8р — . 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Оаііаіге Ь., Ргазег Г. С. а. \ѴщІе$\ѵопк Р. ]Ѵ. 
Ратіііаі Ьо1орго$епсер1іа1ѵ. ТЬе Сііпісаі 
Оеііпеаііоп оГ ВігіЬ ОеГесія. XI. ОгоГасіаІ 
Зігисіиге». — ВігіЬ ОеГесІв, 1971, ѵ. VII (7), 
р. 136-142. 

Ноітез С. В. ОгізсоП 8. а. Аікіпз С. Оепеііс 
Ьсіегоеепеііу оГ сеЪосерЬаІу. — ]. Месі. 
Оепеі., 1974, ѵ. 11, р. 35 — 40. 

МаПіп А. О., Реггіп У. С., Миіг \Ѵ. А. еі аі. 
Ап аиіовотаі Ьотіпапі тісіііпе сІеГі $уп- 
Йготе ге8етЫіп§ іатіііаі Ьоіоргозеп- 
серЬаІу.— Сііп. Оепеі., 1977, ѵ. 12, р. 65 — 
72. 


ГОМОЦИСТИНУРИЯ (НОМОСѴ8- 
ТІІМ11КІА). 

Синоним : дефицит синтеза цистатио- 
нина. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: марфаноподобный фенотип, повыше- 
ние концентрации метионина и гомо- 
цистина в моче, крови. 

Клиническая характеристика. Внеш- 
ний вид больных напоминает больных 
с синдромом Марфана. Скелетные ано- 
малии включают долихостеномелию, 
воронкообразную или килевидную де- 
формацию грудной клетки, сколиоз, ки- 
фоз, вальгусную деформацию коленных 
суставов, полую стопу, изменение формы 
и расположения зубов, а также остеопо- 
роз, склонность к переломам, иногда 
ограничение подвижности суставов. 
У большинства больных имеется подвы- 
вих хрусталика, который может сопро- 
вождаться миопией, атрофией зритель- 
ного нерва, отслойкой сетчатки и глау- 
комой. Нередко наблюдается тромбоз 
коронарных, сонных, почечных артерий и 
генерализованный венозный тромбоз, 
являющийся причиной гемиплегии, по- 
чечной гипертензии и ранней смерти. 
У 2 /з нелеченных больных отмечается 
умственная отсталость различной сте- 
пени выраженности. Биохимически вы- 
являются повышение концентрации ме- 
тионина, гомоцистеина и гомоцистина 
(от 50 до 200 ммоль/мл) в плазме и 
уменьшение количества цистина. Повы- 
шена экскреция с мочой гомоцистина (до 
268 мг/сутки). Отмечается дефицит фер- 
мента цистатионинсинтетазы в печени, 
мозге, культуре фибробластов и лимфо- 
цитах, что приводит к нарушению кон- 
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денсации гомоцистина, его превраще- 
нию в цистатионин и накоплению гомо- 
цистина, а в ряде случаев и метионина 
в тканях. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: синдром 
Марфана. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сагеу М. С., Оопоѵап I). Е. . ЕіІі%егаШ О. а. 
МсАиІеу Р. В. Нотосувііпигіа. А сііпісаі апсі 
раіЬоІофсаІ §1ис1у оГ піпе яи^есіз іп яіх 
Гатіііез. — Ат. Г Мей., 1968. ѵ. 45, р. 7 — 25. 
Нуапек 7., Каѵка 7., Ееетапо ѵа Е. Нотосуз- 
Ііпигіе. — Сві. ресііаі., 1972, г. 27, 1. 394 — 396. 


ГОНАД ДИСГЕНЕЗИЯ, XX ТИП 
(СОХАОАЬ ОѴ8СЕХЕ8І8, XX ТУРЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: тяжевидные гонады, нормальное 
строение наружных половых органов, 
бесплодие, высокий уровень гонадотро- 
пинов. Кариотип 46, XX. 

Клиническая характеристика. При XX 
дисгенезии гонад наружные половые 
органы сформированы по женскому 
типу, а половые железы имеют тяже- 
видную форму. Производные мюллеро- 
вых протоков недоразвиты. Большин- 
ство лиц с XX дисгенезией гонад имеют 
нормальное телосложение, но у неко- 
торых пациентов отмечаются признаки 
синдрома Тернера, на основании чего 
можно предполагать в этих случаях 
45, Х/46, XX мозаицизм. Уровень 

эстрогенов снижен, а фолликулостиму- 
лирующего и лютеинизирующего гор- 
мона, как правило, повышен. Все больные 
бесплодны. 

Популяционная частота неизвестна. 
Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: дисгенезия 
гонад, XV тип; Тернера синдром; 
45, Х/46, XX мозаицизм. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Еітрхоп 7. Т. Оопайаі ёув^епевів апё вех 
сЬготовоте, аЬпогтаІіііев РЬепоІуріс/кагуо- 
Іуріс соггеіаііопв. — Іп. : Н. Ѵаііеі, I. Н. Рог- 
Іег. Оепеііс МесЬапівтв о!" §ехиа1 Оеѵе- 
Іортепі. N. У., 1979, р. 365. 


ГОНАД ДИСГЕНЕЗИЯ, XV ТИП 
(ССЖАОАЬ ОѴ8СЕХЕ8І8, XV ТИП). 

Синоним: синдром Сваера. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: тяжевидные гонады, наружные поло- 
вые органы сформированы по женскому 
типу, небольшая гипертрофия клитора, 
кариотип 46, XV. 

Клиническая характеристика. Дисгене- 
зия гонад XV типа характеризуется 
наличием двусторонних тяжевидных го- 
над, матки и маточных труб. Наружные 
половые органы сформированы по жен- 
скому типу, но недоразвиты, вторичные 
половые признаки слабо выражены 
(рис. 37), менструации отсутствуют. Мат- 
ка и маточные трубы недоразвиты. 
Уровень эстрогенов и тестостерона сни- 
жен, а уровень гонадотропинов повышен. 
У индивидов с дисгенезией гонад ХУ 
типа часто (20 — 30%) отмечается пере- 
рождение недифференцированных за- 
чатков гонад с развитием дисгерминомы 
или гонадобластомы. Все больные 
бесплодны. 

Популяционная частота неизвестна. 


Рис. 37. Внешний вид больного с дисгене- 
зией гонад, XV тип. 
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Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный или ограниченный полом 
аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз: 45, Х/46, 
XV мозаицизм; дисгенезия гонад, XX 
тип; Тернера синдром; тестикулярная 
феминизация. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сегтап 7., Зітрзоп 7. I.. а. Скауамі К. 8. 
Оепеіісаііу ёеіегтіпеё 8ех-геѵег8а1 іп 46 XV 
Ьшпап8. — 8сіепсе, 1978, ѵ. 202, р. 53 — 56. 
Раззаг%е Е. , IV од V. Оепеііс 1іеІего«епеіІу 
оГ XV §опаёа1 ёувёепевіз (8ѵѵуег купёготе) : 
Н — V аті§еппе§а(іѵе XV «опа (іа 1 ёуз^епе- 
8І8 аззосіаіеё ѵѵііЬ іпПаттаІогу Ъо\ѵе1 ёі- 
зеазе.— Ат. Т Меё. Оепеі., 1981, ѵ. 8, р. 
437-441. 


ГОНАДОТРОПИНА ДЕФИЦИТ 
ИЗОЛИРОВАННЫЙ (СОХАООТКО- 
РІХ ОЕРІСІЕІХСѴ І80ЕАТЕЭ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипогенитализм, бесплодие, дефицит 
лютеинизирующего и фолликулостиму- 
лирующего гормонов. 

Клиническая характеристика. Изоли- 
рованный дефицит гонадотропинов при- 
водит к нарушению полового созрева- 
ния, полному отсутствию вторичных по- 
ловых признаков и бесплодию. У мужчин 
отмечается гипоплазия яичек, могут быть 
крипторхизм, недоразвитые наружные 
гениталии, скудное подмышечное и лоб- 
ковое оволосение, высокий голос и 
евнухоидный статус. У женщин на- 
блюдаются скудное оволосение в под- 
мышечной области и на лобке, первич- 
ная аменорея, недоразвитие матки и 
яичников, позднее развитие молочных 
желез. Большинство пациентов имеют 
низкий уровень фолликулостимулирую- 
щего и лютеинизирующего гормонов. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : пангипо- 
питуитаризм; Кальмана синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Лгазек 7. Е. Ншпап Ееіаі Епёосгіпез. — На§ие; 

Во8іоп; Ьопёоп, 1980. 

Лгазек 7. Е. РогисЬу $ота(о$ехиа1піЬо ѵу- 

ѵозе. — РгаЬа, 1973. 


Зрііг I. М .. Оіатопі У., Козеп Е. еі аі. Ізоіа- 
Іеё ёопаёоігоріп ёеіісіепсу. А Ье1его§епои8 
зупёготе.— ІЧетѵ Еп§1. 1 Меё., 1974, ѵ. 290, 
р. 10-15. 


ГОШЕ БОЛЕЗНЬ (САІІСНЕК Ш- 
8ЕА8Е) 

Синонимы: глюкоцереброзидный липи- 
доз; глюкоцереброзидоз. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: спленомегалия ; неврологические на- 
рушения ; поражение костей ; клетки Гоше 
в костном мозге; дефицит Р -глюкози- 
дазы. 

Клиническая характеристика. Болезнь 
Гоше — это заболевание, обусловленное 
нарушением обмена глюкоцереброзидов. 
Выделяют 3 формы, различающиеся 
возрастом начала, преобладанием той 
или иной симптоматики. При инфан- 
тильной или острой форме симптомы 
заболевания появляются в 2 — 3 мес жиз- 
ни, причем на первом месте стоят не- 
врологические нарушения. У детей име- 
ется картина «псевдобульбарного пара- 
лича» с косоглазием, затруднением гло- 
тания, спазмом гортани, опистотонусом 
и задержкой психомоторного развития. 
Характерны гипотрофия, слабый крик. 
Вторым кардинальным признаком явля- 
ется значительное увеличение печени и 
селезенки, появляющееся в 3 — 6 мес. 
Возможны бронхопневмонии в резуль- 
тате аспираций. Смерть наступает от 
дыхательных расстройств в раннем дет- 
ском возрасте. При ювенильной форме 
также преобладают неврологические 
симптомы : судороги, экстрапирамидные 
и мозжечковые изменения, а также 
деменция и изменения поведения. Висце- 
ромегалия умеренная. Наиболее частой 
формой является хроническая или взрос- 
лая (90 % всех случаев). Заболевание про- 
является на 1-м году жизни. Отмечаются 
увеличение живота за счет гепатосплено- 
мегалии, боли в костях, патологические 
переломы, асептический некроз головки 
бедра (в результате сильного расшире- 
ния костномозговой полости). Вторич- 
ными изменениями являются тромбо- 
цитопения с геморрагическим синдромом 
и анемия. Обнаруживаются желтые 
пятна на склере; аномальная пигмента- 
ция лица, шеи, кистей, голеней. Рентге- 
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нологически в трубчатых костях выяв- 
ляется остеопороз, атрофия кортикаль- 
ного слоя, кисты. Клетки Гоше, пред- 
ставляющие собой ретикулярные клет- 
ки и гистиоциты с накопленным цере- 
брозидом, обнаруживаются в костном 
мозге, печени, лимфатических узлах. 
В тканях мозга, печени, селезенки, кост- 
ного мозга определяется большое коли- - 
чество глюкоцереброзидов. В лейкоци- 
тах, а также клетках печени и селезенки, 
выявляется снижение активности Р -глю- 
козидазы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования всех трех форм — 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : Нимана — 
Пика болезнь; ганглиозидоз, тип I; дру- 
гие сфинголипидозы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СНоу Р. У. М., Раѵідзоп С. К. ОаисЬег сІІ5еа$е. 
III. ЗиЬзІгаІе вресіПсіІу оГ ёІисосегеЬгозійаве 
ап4 іЬе изе оГ попІаЬеІей паіигаі зиЬзІга- 
Іез Гог Іііе іпѵезІІ§аІіоп оГ раііеіиз. — Ат. Т 
Ниш. Оепеі., 1980, ѵ. 32, р. 670 — 680. 
Реіет 8. Р., Ьее К. Е., С1е\ѵ К. Н. ОаисЬег’з 
Оізеазе, а геѵіеѵѵ. — МеОісіпе, 1977, ѵ. 56, р. 
425-442. 


ГРАНУЛЕМАТОЗНАЯ БОЛЕЗНЬ 
ХРОНИЧЕСКАЯ С Х-СЦЕПЛЕННЫМ 
ТИПОМ НАСЛЕДОВАНИЯ (СКАІМІ- 
ЕОМАТОІІ8 Ш8ЕА8Е Х-КЕЬАТЕО, 
СНКОNIС). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: хронические бактериальные инфек- 
ции, неспособность нейтрофилов к внут- 
риклеточному бактериальному перевари- 
ванию, в частности стафилококков; от- 
рицательный ЫВТ-тест (тест с краси- 
телем нитросиним тетразолием). 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в раннем детском 
возрасте выраженным увеличением лим- 
фатических узлов, особенно шейных; 
экзематозным дерматитом, гнойными 
деструктивными инфекциями дыхатель- 
ных путей; гепатоспленомегалией с аб- 
сцедированием печени ; септической лихо- 
радкой; остеомиелитом — наиболее 
часто мелких костей кистей и стоп ; 
ринитом, конъюнктивитом, язвенным 
стоматитом, хронической диареей, пара- 


проктитами, перикардитами. Заживле- 
ние абсцессов на коже и слизистых резко 
замедлено. Лабораторные исследования 
выявляют нейтрофильный лейкоцитоз, 
анемию, повышенную концентрацию им- 
муноглобулинов в сыворотке. При ин- 
кубации лейкоцитов с бактериями выяв- 
ляется отсутствие внутриклеточного пе- 
реваривания каталаза-позитивных бакте- 
рий (ЗіарЬуІососсш, Зеггаііа, КІеЬзіеІІа, 
АегоЬасІег, Рзеисіотопаз) кишечных мик- 
роорганизмов (Е. соіі, Ргоіеиз, Ваіто- 
пеііа) и грибковых (СапсШа, Азрег^Шиз, 
ІМосагсІіа). Тест N87 отрицательный — 
не происходит восстановления и превра- 
щения бесцветного вещества в сине- 
фиолетовый формазан. ! /з больных поги- 
бает до 7 лет. На биопсии обнаружи- 
вают характерные гранулемы и ин- 
фильтрацию печени, селезенки и легких 
гистиоцитами, содержащими пигменти- 
рованные жировые массы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. Описаны случаи с аутосомно- 
рецессивным типом наследования. 

Дифференциальный диагноз : альбинизм 
глазо-кожный неполный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЗсИтаІіег Е. а. МШег Л. К. СНгопіс §га- 
пиіотаіоиз сіізеазе. — Рго§г. Месі. Оепеі., 
1976, ѵ. 1, р. 145-184. 

ІѴоІ// С., МиІІег С. К., .ІоЪке А. І.іпка^е оГ 
^епез Гог сЬгопіс §гапи1ота1оиз Йізеазе апсі 
Х§,- Нит. Оепеі., 1980, ѵ. 54, р. 269-271. 


ДВЕНАДЦАТИПЕРСТНОЙ КИШ- 
КИ АТРЕЗИЯ ИЛИ СТЕНОЗ (ОГІСЮЕ- 
ХАЬ АТКЕ8ІА ОК 8ТЕХ0818). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: явления кишечной непроходимости. 

Клиническая характеристика. Атрезии 
двенадцатиперстной кишки чаще лока- 
лизуются в дистальной ее части, а стено- 
зы — в проксимальной ; в среднем от- 
деле двенадцатиперстной кишки рас- 
пределение этих пороков примерно 
одинаковое. Самый частый тип атрезий 
мембранозный; тяжеобразная атрезия и 
атрезия в виде изолированных слепых 
концов встречаются редко. Примерно у 
21 % больных обнаруживается кольце- 
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образная поджелудочная железа, кото- 
рая, по мнению некоторых авторов, 
в половине случаев является причиной 
обструкции двенадцатиперстной кишки. 
У 80% больных первым симптомом 
заболевания является рвота, часто с 
примесью желчи. Клинически атрезия 
проявляется картиной высокой кишеч- 
ной непроходимости, стеноз — острой и 
хронической рецидивирующей непро- 
ходимостью. Рентгенологически выяв- 
ляется резкое расширение двенадцати- 
перстной кишки, объем которой равен 
желудку. Примерно 45 % случаев атре- 
зий сопровождается многоводием, 2 / 3 
случаев сочетаются с другими пороками 
развития; */ 3 случаев — с синдромом 
Дауна и 20 % случаев — с врожденными 
пороками сердца. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования не установлен. Опи- 
саны семейные случаи. 

Дифференциальный диагноз : атрезия 
желудка ; кольцевидная двенадцатиперст- 
ная кишка. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Оег Каіошііап V, М., 81іт М. 8. а. Мізкаіапу 
Н. С. Ратіііаі сопеепііаі сіиосіепаі аігезіа. — 
Рейіаігіс», 1974, ѵ. 54, р. 118. 


ДЕРМАЛЬНАЯ ГИПОПЛАЗИЯ ФО- 
КАЛЬНАЯ (ГОСАЬ ОЕКМАЬ НѴРО- 
РГА8ІА) 

Синоним: синдром Гольтца. 

Заболевание описано в 1962 г. К. Соііг 
с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: участки истонченной кожи. 

Клиническая характеристика. Кож- 
ные изменения характеризуются об- 
ширными сетчатыми или линейными 
участками истонченной кожи с выпя- 
чиванием жировой клетчатки (100%), 
полным отсутствием кожного покрова в 
некоторых участках тела, пигментными 
или депигментированными полосами, 
телеангиэктазиями, папилломами на гу- 
бах, деснах, на основании языка, во вла- 
галище. Папилломы также могут отме- 
чаться в паховой, подмышечной и около- 
пупочной областях. Поражение кожи 


может проходить несколько стадий : вос- 
палительную, десквамативную, пузырча- 
тую, уртикарную или стадию выражен- 
ной эритемы. Отмечаются фолликуляр- 
ный гиперкератоз, папуллезные изме- 
нения, редкие ломкие волосы, отсутствие 
или дистрофия ногтей. Наблюдаемые 
дефекты скелета : низкий рост, микрокра- 
ния, округлая форма черепа, заострен- 
ный подбородок, истончение и искрив- 
ление носовой перегородки, прогнатизм, 
кифоз, сколиоз, слияние и сакрализация 
позвонков, скрытая расщелина позво- 
ночника, рудиментарный хвост, асиммет- 
рия лица, туловища и конечностей, по- 
роки развития дистальных отделов ко- 
нечностей (гипоплазия или отсутствие 
пальцев, полигактилия, клешневидная 
кисть, синдактилия, слияние фаланг, 
камптодактилия, клинодактилия, валь- 
гусная деформация), генерализованный 
остеопороз. Наблюдаются анофтальмия, 
микрофтальмия, гипертелоризм, анири- 
дия, нистагм, косоглазие, гетерохромия 
и колобома радужки, голубые склеры, 
подвывих хрусталика, колобома сосу- 
дистой оболочки, сетчатки и зрительного 
нерва, де- или гиперпигментация ра- 
дужки, помутнение роговицы и стекло- 
видного тела, эктропион века, птоз, 
закупорка слезных каналов. Отмечаются 
недоразвитие нижней челюсти, аномалии 
прикуса, микро донтия, дисплазия и агене- 
зия зубов, аномальное расположение 
зубов, дефекты эмали и кариес, расщели- 
на губы, высокое арковидное небо, де- 
фект альвеолярных отростков, средин- 
ная расщелина языка, двойная уздечка 
языка, гемигипоплазия языка, гипертро- 
фия десен. Имеют место недоразвитие 
крыльев носа, выступающие асимметрич- 
ные ушные раковины, гипоплазия за- 
витка, преаурикулярные выросты, сме- 
шанная глухота, шейные фистулы, ги- 
поплазия I и V пальцев кисти, расхож- 
дение прямых мышц живота, омфало- 
целе, паховая и пупочная грыжа, вы- 
падение прямой кишки, асимметрия 
молочных желез с латеральным располо- 
жением ареол, пороки сердца (дефекты 
межпредсердной перегородки, стеноз 
легочного ствола), аномалии почек и 
мочеточников. Характерна умственная 
отсталость (рис. 38). 
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Рис. 38. Внешний вид больной с дермаль- 
ной фокальной гипоплазией. 


Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — МО : Ж 1 . 

Тип наследования — Х-сцепленный до- 
минантный. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ная пойкилодермия ; синдром недержа- 
ния пигмента; синдром эпидермальных 
невусов. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Соііг К. И'., Непдепоп К. К., Нііск 7. М. а. 
Он Ь. Е. Росаі . (Іегпіаі Ьуроріаяіа 8уп- 
сіготс. А геѵіеѵѵ оГ (Ье Іііегаіиге аті ге- 
рогі оГ Іѵѵо сазез,— АгсЬ. Оегтаіоі., 1970, 
ѵ. 101, р. 1-11. 

Зеетапоѵа Е., Ногакоѵа М., Коѵоіпа В. 8уп- 
сігош ГокаМ Оегтаіпі Ьурор1а$іе (Ооііг — 
Оогііпйѵ зупёгот).— СА1. (Іегтаіоі.. 1982, 
г. 57, 1. 79-83. 


ДЕСЕН ФИБРОМАТОЗ, ТИП БОУ- 
ДЕНА (СІХС1ѴАБ РІВК0МАТ08І8 
СОѴѴЭЕХ ТУРЕ; МІЛЛТРБЕ НАМАК- 
ТОМА 8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы : гипертрихоз, фиброма юз 
десен и фиброаденома грудных желез; 
синдром множесгвенных гамартом. 


Минимальные диагностические призна- 
ки : фибромы и папилломы на слизистых 
оболочках, фиброаденома молочных же- 
лез, гипертрихоз. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее постоянные признаки данного син- 
дрома: фиброматоз десен, появляю- 
щийся на 1-м году жизни, гипертрихоз, 
развивающийся в течение первых 5 лет 
жизни, и фиброматоз молочных желез 
после периода полового созревания. 
Фиброаденомы молочных желез подвер- 
жены раннему злокачественному пере- 
рождению. Волосы при рождении могут 
быть грубыми и черными, ребенок часто 
бывает единственным темноволосым 
среди сибсов. Гипертрихоз отмечается 
на туловище, лице, руках и ногах и мо- 
жет увеличиваться с момента менархе. 
Волосы в подмышечных впадинах и 
на лобке имеют нормальное распределе- 
ние по женскому типу. Обычно нет 
других симптомов эндокринной или 
половой дисфункции. Гиперплазия десен 
может сопровождаться гиперкератозом 
или паракератозом поверхностного эпи- 
телия, или генерализованным гиперкера- 
тозным панилломатозом губ, слизистых 
рта и глотки. Бородавчатые изменения 
могут появляться по всей слизистой ро- 
товой полости, вокруг рта, на разгиба- 
тельных поверхностях конечностей; на 
ладонной и тыльной поверхности мо- 
жет быть точечная кератодермия. Адено- 
мы щитовидной железы, зоб, тиреоидит, 
гипофункция щитовидной железы, рак 
щитовидной железы бывают чаще у по- 
раженных женщин. Гинекологическая 
патология включает нерегулярные мен- 
струации, невынашивание, фиброму 
матки и кисты яичников. Со стороны 
желудочно-кишечного тракта выявляют 
полипоз желудка, толстой и прямой киш- 
ки, подслизистую неврому, нейромиому, 
дивертикулы и параректальный абсцесс. 
Поражение скелета включает гипопла- 
зию нижней челюсти, готическое небо, 
воронкообразную грудную клетку, ско- 
лиоз и кисты костей. В 50% случаев 
у больных отмечается небольшое сни- 
жение интеллекта. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — приблизительно 
М1 :Ж1. 
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Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: фиброма- 
тоз десен; фиброматоз десен с гипер- 
трихозом; фиброматоз десен с анома- 
лиями пальцев ; фиброматоз десен с мно- 
жественными гиалиновыми фибромами; 
фиброматоз десен с дистрофией рого- 
вицы; фиброматоз десен, депигментация 
и микрофтальмия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

\Ѵіікор С. НеІего§епеііу іп §іп§іѵа1 ПЬготаЮ- 
5І8. ТЬе сііпісаі Оеііпеаііоп оГ ВіпЬ 1)е- 
Гесіз. XI. ОгоГасіаІ зігисіигез. — ВігіЬ Ое- 
ГесІ8, 1971, ѵ. VII (7), р. 210-221. 


ДИАБЕТ НЕСАХАРНЫЙ (БІАВЕТЕ8 
Ш8ІРГОІІ8 NЕРНКОСЕNIС). 

Синонимы : вазопрессин-резистентный 
диабет; почечный несахарный диабет. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: полиурия, полидипсия, снижение 
осмолярности мочи (< 300 моем /л), от- 
сутствие ответа почечных канальцев на 
парентеральное введение вазопрессина. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терны полиурия и полидипсия (100%), 
гипостенурия. Осмолярность мочи ниже 
осмолярности сыворотки крови (< 300 
мосм/л). Симптомы появляются вскоре 
после рождения и могут сочетаться с 
тяжелой дегидратацией (лихорадкой, су- 
дорогами, рвотой и запорами), которая 
может быть причиной летального исхода. 
Все основные функции почек нормаль- 
ные. Вторично могут развиваться гидро- 
нефроз и гипертрофия мочевого пузыря, 
иногда отмечается задержка умственного 
и физического развития. Диагноз уста- 
навливается с помощью теста с вазо- 
прессином. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М > Ж. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: полидип- 
сия и полиурия психогенная. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Воде Н. Н. Міеіііпеп О. 8. ЫерЬго(»епіс ёіа- 

ЪеІе8 ііі8Ірісіи8: аЪзепсе оГ сІ 08 е 1іпка§е \ѵііЬ 

Х§. — Ат. Т Ншп. Оепеі., 1970, ѵ. 22, 

р. 221-227. 


ДИАРЕЯ ХЛОРИДНАЯ ВРОЖДЕН- 
НАЯ (СНЬОКШЕ ИІАККНЕА ССЖ- 
СЕМТАЬ). 

Синонимы: алкалоз с диареей. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: повышенная концентрация хлоридов 
в кале, снижение уровня хлоридов в 
сыворотке и моче. 

Клиническая характеристика. Хлорид- 
ная диарея характеризуется частым жид- 
ким стулом с повышенным количест- 
вом хлоридов. Заболевание начинается 
с первых дней жизни. Отмечается взду- 
тие живота и отсутствие мекония. На- 
блюдаются потеря массы тела с дегидра- 
тацией и желтухой, гипонатриемия, ги- 
покалиемия и метаболический алкалоз. 

Популяционная частота — 1 : 30000. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: гастроэн- 
терит инфекционный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НоІтЬег% С.. РегИсепІира У., Ьаипіаіа К. а. 

НаІІтап N. Соп^ешіаі сЫогіёе сііаггііеа 

сііпісаі апаіузіз оГ 21 раііепіз.— АгсЬ. Оіз. 

СЫЫ., 1977, ѵ. 52, р. 255-267. 


ДИАСТРОФИЧЕСКАЯ ДИСПЛА- 
ЗИЯ (ИІА8ТКОРНІС ИУ8РЬА81А). 

Синонимы : синдром диастрофической 
карликовости; хоидро дистрофия с косо- 
лапостью. 

Заболевание описано в 1960 г. М. Ьа- 
ту и Р. Магоіеаих. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкий рост, микроцефалия, контрак- 
туры суставов, косолапость, кисты, утол- 
щение и деформация ушных раковин. 

Клиническая характеристика. Для за- 
болевания типичны резкое пренатальное 
отставание в росте, микроцефалия, про- 
грессирующий сколиоз, кифоз, контрак- 
туры тазобедренных и коленных суста- 
вов, выраженная двусторонняя косола- 
пость (рис. 39, а, б). В первые месяцы 
жизни возникает воспалительный про- 
цесс ушных раковин, после стихания 
которого они остаются утолщенными и 
деформированными (80%) (рис. 39, в), 
иногда наблюдается оссификация аури- 
кулярного хряща. Характерна дефор- 
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мация кисти ; короткие пальцы с тугопод- 
вижностью в межфаланговых суставах 
II — V пальцев и проксимальное распо- 
ложение I пальца (рис. 39, а). В 25 % 
отмечается расщелина неба. Интеллект 
сохранен. Рентгенологически выявля- 
ются сколиоз, укорочение и дугооб- 
разная деформация длинных трубчатых 
костей; метафизы длинных трубчатых 
костей расширены, головки бедренных 
костей деформированы, имеются мно- 
жественные подвывихи и вывихи в локте- 
вых, тазобедренных и коленных суставах. 
Постоянными признаками являются де- 
формации пястных костей, костей запя- 
стья, плюсны, укорочение фаланг паль- 
цев кистей и стоп. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: артрогри- 
поз; ахондроплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нопоп IV. А., Кітоіп О. Ь., ІмсИтап К. 5. еі аі 
ТЬе рЬепоІуріс ѵагіаЬіІіІу оГ йіазІгорЬіс 
«іузріаяіа. — .Т. Реёіаі., 1978, ѵ. 93, р. 609 — 
613. 
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Рис. 39. Диастрофическая дисплазия. 

а — внешний вид больной 24 лет; б — прокси- 
мальное расположение первых пальцев рук и косола- 
пость у больного ребенка; в — утолщение и дефор- 
мация ушной раковины. 
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ДИАФИЗАРНАЯ ДИСПЛАЗИЯ (ИІА- 
РНѴ8ЕАБ ИѴ8РЬА8ІА). 

Синонимы : врожденный системный ги- 
перостоз; болезнь Энгельмана — Каму- 
раги. 

Заболевание описано в 1929 г. С. Еп- 
§е1шапп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: веретенообразная форма длинных 
трубчатых костей, периостальный и эн- 
достальный склероз. 

Клиническая характеристика. Больные 
дети истощены, походка неустойчивая, 
отмечаются мышечная слабость и быст- 
рая утомляемость, ноющие боли в ко- 
нечностях и спйне. Наблюдаются сколиоз 
и поясничный лордоз, контрактуры су- 
ставов, плоскостопие. Рентгенологически 
отмечается симметричное веретенооб- 
разное утолщение диафизов длинных 
трубчатых костей (до 1 ,5 - 2 диаметров от 
нормы) за счет утолщения коркового 
слоя. Участки гиперостоза обычно 
четко отграничены от метафизов и эпи- 
физов; трабекулы губчатого вещества 
резко утолщены. В процесс могут быть 
вовлечены основание черепа и лобные 
кости, а также ребра, лопатки, ключицы, 
кости таза, кисти, стопы. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : корти- 
кальный гиперостоз генерализованный; 
наследственный множественный диа- 
физарный склероз; гипервитаминоз А; 
инфантильный кортикальный гиперо- 
стоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Врагкез К. 8., Сгакат С. В. Сатигаіі — 

Епзеітапп ёізеазе. Оепеіісз апё сііпісаі тапі- 

Гезіаііоп ѵѵііЬ а геѵіеѵѵ оГ іЬе Іііегаіиге.— 

3. Меё. Оепеі., 1972, ѵ. 9, р. 72 — 85. 


ДИАФРАГМАЛЬНЫЕ ГРЫЖИ 
(ИІАРНКАСМАТ1С НЕКМА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: перемещение органов брюшной по- 
лости в грудную, выявляемое при рентге- 
нологическом исследовании. 

Клиническая характеристика. Диа- 
фрагмальные грыжи могут быть истин- 


ные и ложные. При истинных грыжах 
отмечается истончение диафрагмы с вы- 
пячиванием ее в грудную полость; гры- 
жевой мешок состоит из истонченной 
диафрагмы, листка брюшины и висце- 
ральной плевры. При ложных грыжах 
грыжевой мешок отсутствует, а органы 
брюшной полости перемещены в груд- 
ную через расширенное естественное 
отверстие. В грудную полость обычно 
перемещаются селезенка, желудок, петли 
кишечника, левая доля печени. Различают 
грыжи собственно диафрагмы (задняя 
грыжа, или грыжа Богдалека) (61 %), гры- 
жи пищеводного отверстия диафрагмы 
(16%), ретростернальные и френопе- 
рикардиальные. Течение острое; в первые 
часы жизни у ребенка появляются циа- 
ноз, одышка, рвота, аритмия. В области 
сердца выслушиваются кишечные шумы, 
шум трения перикарда. Этиология муль- 
тифакториальная. 

Популяционная частота —1ч- 2300. 
Соотношение полов неизвестно. 
Дифференциальный диагноз: эвентра- 
ция диафрагмы ; врожденное укороче- 
ние пищевода. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Раззаг%е Е., Наі.кеу Н. а. Сегтап 7. Ііпііаіе- 
гаі а§епезІ8 оГ ійе ёіарЬга§т. — Нитап§епе- 
Іік, 1968, ѵ. 5, р. 226-230. 

\ѴоІД С. Еатіііаі соп^епііаі йіарЬга^таІіс ёе- 
Гесі: геѵѵіеѵѵ апё сопоіизіопз. — Нит. Оепеі., 
1980, ѵ. 54, р. 1-5. 


ДИГГВЕ - МЕЛЬХИОР - КЛАУСЕ- 
НА СИНДРОМ (ОѴССѴЕ— МЕЬСНІ- 
ОК - С^А^8ЕN 8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1962 г. Н. Оу§§ѵе с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: короткое туловище, скелетные ано- 
малии. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ными признаками синдрома являются 
низкий рост, короткое туловище, высту- 
пающая грудина, бочкообразная груд- 
ная клетка, сколиоз, поясничный лордоз, 
ограничение подвижности суставов, ма- 
ленькие кисти и стопы, утиная походка, 
микроцефалия, умственная отсталость. 
Рентгенологически определяются плати- 
спондилия, широкие и короткие под- 
вздошные кости, укорочение трубчатых 
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костей с асимметричной оссификацией 
эпифизов и метафизов. Типичны прокси- 
мальные концы бедренных костей — ме- 
диальная часть шейки бедра выступает 
в виде шпоры, ростковая зона располо- 
жена горизонтально, головка бедра 
оссифицируется поздно. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношения полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : мукополи- 
сахаридоз, тип V; другие спондилоэпи- 
физарные дисплазии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Тоіесіо 8. Р. А., ЗаШаика Р. Н., Ьапауо С. 
Оуёёѵе — МеІсЬіог — Сіаизеп зупёготе : §епе- 
Ііс зіиёіез агкі герогі оГ аГГесІеё 8ІЬз. — 
Ат. .1. Ниш. Оепеі., 1979, ѵ. 4, р. 255 — 261. 


ДИЗАВТОНОМИЯ СЕМЕЙНАЯ 
(ОѴ8АІГГОМОМІА, КІЬЕѴ - ЭАѴ 
8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром Рилей — Дей. 

Заболевание описано в 1949 г. С. Кііеу 
и К. Эау. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: затруднение глотания, отсутствие 
болевой чувствительности, нарушение 
координации, отсутствие слезотечения. 

Клиническая характеристика. Наи- 
более постоянными признаками являют- 
ся алакримия (100%), отсутствие грибо- 
видных сосочков на языке (100%), вазо- 
моторная лабильность (98 %), нарушение 
потоотделения (97%), снижение или 
отсутствие глубоких сухожильных реф- 
лексов и снижение болевой чувствитель- 
ности, затруднение глотания (85%), 
эпизодические подъемы температуры 
(92%), нарушение координации (90%). 
Нарушение слезоотделения может при- 
водить к изъязвлению роговицы. Из дру- 
гих симптомов дизавтономии отмеча- 
ются рвота (67%), аспирация, диарея 
(49%), апноэ (66%), колебания арте- 
риального давления, эмоциональная ла- 
бильность (65%). В возрасте 8-10 лет 
появляется сколиоз (55%). Отсутствие 
нормальной реакции на внутрикожное 
введение гистамина (образуется лишь 
тонкий красный контур), не появляется 
гиперемия вокруг царапины. Отмечается 


повышенная чувствительность к холи- 
нергическим и адренергическим препара- 
там. Кроме того, в 78% случаев имеет 
место задержка физического развития, в 
55 % — умственная отсталость, в 50 % — 
судороги. В единичных наблюдениях опи- 
саны микроцефалия, гидроцефалия, дис- 
пропорционально маленькая лицевая 
часть черепа, врожденные пороки сердца, 
вывихи бедра, полая стопа, мегаколон, 
мегаэзофагус. Осложнения связаны с 
нарушениями болевой чувствительности, 
дисфункцией желудочно-кишечного трак- 
та, в частности с затруднением глотания. 
Наиболее частыми осложнениями яв- 
ляются аспирация и пневмонии. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ная нечувствительность боли; иммуно- 
дефицитные состояния. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

В гит Р. IV., МсКшіск V. А. Ратіііаі ёузаи- 
Іопотіа. А герогі оГ §епе1іс апсі сііпісаі 
зіиёіез, ѵѵііЬ а геѵіе\ѵ оі іЬе Іііегаіиге — 
Меёісіпе. 1970, ѵ. 49, р. 343 — 374. 

У.ещіег М. С., Таке С. К. а. Коріп I. У. 
ОеПсіепІ яутраіЬеІіс пегѵои? гезропве іп 
Іатіііаі ёузаиіопотіа. — ІЧІеѵѵ Еп§1. Т Меё 
1976, ѵ. 294, р. 630-633. 


ДИЗОСТЕОСКЛЕРОЗ (0Ѵ808ТЕ0- 
8СЬЕК08І8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки : уплощение костей и позвонков, расса- 
сывание фаланг, низкий рост. 

Клиническая характеристика. Типичны 
низкий рост, повышенная ломкость ко- 
стей, нарушение прорезывания постоян- 
ных зубов и гипоплазия эмали. В резуль- 
тате склероза костей основания черепа 
развивается атрофия зрительных нервов, 
а также других черепно-мозговых нервов 
и верхних двигательных нейронов. При 
рентгенологическом обследовании вы- 
являются повышенная генерализованная 
плотность костей, уплощение и склероз 
позвонков, расширение метафизов длин- 
ных трубчатых костей с увеличением 
зоны роста и рассасывание фаланг. 

Популяционная частота неизвестна. 
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Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: остеопет- 
роз; пикнодизостоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Наивіоп С. .У., СеггапІ У. IV. а. Іѵе.і Е. У. 
Оу808Іео8с1его8І8. — Ат. Т КоепІ§еп., 1978, 
ѵ. 130, р. 988-991. 

8ргап$ег У. IV., ЛІЬгесИі С., КокѵіеМег Н. У. а. 
ІѴіедетапп Н.-К. Оіе Оу808(со8с1его8 еіпе 
Зопйегіогт сіег §епега1І8Іег(еп Озіеовкіего- 
8е. — РогІ8сЬг. ЯоепІ§еп8(г., 1968, ВО. 109, 
8. 504-512. 


ДИСКЕРАТОЗ ВРОЖДЕННЫЙ 
(ПѴ8КЕКАТ08І8 СОNСЕNIТА). 

Синоним : синдром Цинссера — Энг- 
мана — Коула. 

Заболевание описано в 1966 г. 
Р. 2іп88ег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гиперпигментация кожи, лейкопла- 
кия, дистрофия ногтей, панцитопения. 

Клиническая характеристика. Измене- 
ния кожи при синдроме характеризуются 
серо-коричневой пигментацией с атрофи- 
ческими участками гипопигментации, 
гиперкератозом и гипергидрозом ладо- 
ней и стоп. Иногда наблюдаются теле- 
ангиэктазии, буллезные изменения. На 
слизистых губ, рта, ануса, уретры, 
конъюнктивы может выявляться лейко- 
плакия. Отмечаются блефариты, эктро- 
пион века, обструкция носослезного ка- 
нала с обильным слезотечением. Ди- 
строфия ногтей может прогрессировать 
вплоть до их исчезновения. Зубы кариоз- 
ные. Волосы редкие и тонкие. При иссле- 
довании крови отмечается панцитопения. 
При синдроме встречаются также гипо- 
генитализм, частичный стеноз пищевода 
с дисфагией, умственная отсталость, 
цирроз печени, врожденные грыжи. 
Рентгенологически выявляется остеопо- 
роз. Большинство признаков появляется 
в возрасте 5—15 лет, но гиперпигмента- 
ция может иметься при рождении. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : ЖО. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: эктодер- 
мальные дисплазии. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сиітап А.. Ргиткіп А., Адат А. еі аі. Х-Ипкей 
йувкегаІо8І8 соп^епііа ѵѵііЬ рапсуіорепіа. — 
АгсЬ. Оегтпаіоі., 1978, ѵ. 114, р. 1667 — 1671. 

8ігіпаѵіп С.. ТготЪгиІяе А. Оувкегаіовіз соп- 
цепііа : сііпісаі Геаіигея апй §епе1іс а8ресІ8: 
героН оГ а іатііу апй геѵіеѵѵ оГ (Не 
ІіІегаШге. — 3. Мей. Оепеі., 1975, ѵ. 12, р. 
339-354. 


ДИСХОНДРОСТЕОЗ (БѴ8СНОІЧ- 
ШЮ8ТЕ08І8). 

Синонимы: синдром Лери— Вейла, ме- 
зомелическая карликовость и деформа- 
ция Маделунга. 

Заболевание описано в 1929 г. А. Ьегі 
и і. ХѴеіІІ. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкий рост, деформация Маделунга, 
укорочение предплечий и голеней. 

Клиническая характеристика. Дисхон- 
дростеоз является наиболее частой фор- 
мой мезомелической карликовости. У 
больных отмечаются низкий рост, мезо- 
мелическое укорочение верхних и ниж- 
них конечностей, выраженная деформа- 
ция Маделунга — смещение кисти по 
отношению к предплечью в ладонном на- 
правлении и в локтевую или лучевую сто- 
рону. Рентгенологически отмечается 
изменение дугообразной формы прокси- 
мальной суставной линии костей запястья 
на клиновидную; лучевая кость укоро- 
чена, искривлена и скручена по оси; 
локтевая кость также искривлена, го- 
ловка ее резко выступает с тыльной сто- 
роны. К непостоянным признакам син- 
дрома относятся деформация шейки бед- 
ра и плеча, экзостозы проксимальных 
отделов большой и малой берцовых ко- 
стей, укорочение и утолщение метакар- 
пальных костей и фаланг, соха ѵа1§а, 
остеоартрит крупных суставов. Как ос- 
ложнение отмечается ограничение под- 
вижности запястья. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М < Ж. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: деформа- 
ция Маделунга вследствие травм или 
инфекции; другие типы мезомелической 
карликовости. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Соерр С. Е., Таскзоп Ь. С. а. Ваг г М. А. Оу- 
8сЬопйгозІео8І8: а (атііу зЬоѵѵіпд таіе Іо 
таіе Ігап8тІ88Іоп іп 5 §епегаІіоп. — Ат. I. 
Нит. Оепеі., 1978, ѵ. 30, р. 52А. 


ДУБОВИЦА СИНДРОМ (ПІІВО- 
ѴѴІГ2 8ѴХОКОМЕ). 

Впервые описан в 1965 г. V. ОиЪоѵѵіІг. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: пренатальное и постнатальное от- 
ставание в физическом развитии ; микро- 
цефалия; необычное лицо; шелушение 
кожи. 

Клиническая характеристика. Дети с 
синдромом Дубовица рождаются с рез- 
кой гипоплазией. Задержка физического 
развития сохраняется и в дальнейшем, 
причем преобладает дефицит массы тела. 
Характерны рвота, плохой аппетит, 
понос. Облигатным признаком является 
прогрессирующая микроцефалия. Ано- 
малии лица включают скошенный лоб, 


Рис. 40. Внешний вид больного с синдромом 
Дубовица. 



гипоплазию надбровных дуг, широкую 
переносицу, птоз, причем чаще односто- 
ронний, эпикант, телекант, блефарофи- 
моз, короткие глазные щели, микрогна- 
тию (рис. 40), высокое небо или рас- 
щелину неба. Частым признаком явля- 
ется хриплый грубый голос. Волосы и 
брови редкие. Отмечается нарушение 
прорезывания зубов и множественный 
кариес. Важным диагностическим при- 
знаком является шелушение кожи, осо- 
бенно в области лица и сгибательных по- 
верхностей конечностей, которое часто 
расценивается как экзема. В некоторых 
случаях описаны клинодактилия, плоско- 
стопие, пилонидальные ямки, криптор- 
хизм и гипоспадия, гипоплазия половых 
губ. Пороки внутренних органов не харак- 
терны. Дети отстают в умственном раз- 
витии. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный » диагноз : синдром 
Секкеля; фетальный алкогольный син- 
дром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

йиЬочѵіп V. Ратіііаі Іоѵѵ ЬігіЬ\ѵеі§Ьі йѵѵагГівт 
\ѵііЬ ап ипизиаі Гасіез апй а зкіп егир- 
Ііоп.-Т Мей. Оепеі., 1965, ѵ. 2, р. 12-17. 
Ого.ч.че К., Согііп К. А. а. Орііг У. М. ТЬе ОиЬо- 
\ѵіі 2 зупйготе. — 2. КіпйегЬеіІк., 1971, Вй. 
ПО, 5. 175-187. 

Оггіхоп IV. IV., ЕскпіЫег Е. К. а. Скип К. IV. 
ТЬе ОиЪоѵѵіІг зупйготе: ГигіЬег оЬзегѵа- 
Ііоп.-Ат. }. Мей. Оепеі., 1980, ѵ. 7, 
р. 155-170. 


ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА АТРОФИЯ 
ЛЕБЕРА (БЕВЕК ОРТІС АГКОРНѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: потеря центрального зрения, атрофия 
зрительного нерва. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром проявляется потерей центрального 
зрения во 2 — 3-м десятилетии жизни. 
Наблюдаются возвышение диска зри- 
тельного нерва и отек волокон пучка 
зрительного нерва. В результате про- 
грессирующей атрофии диск зрительного 
нерва становится бледным, плоским. При 
исследовании полей зрения выявляется 
центральная скотома. Могут отмечаться 
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головные боли, мозжечковые и пирамид- 
ные нарушения. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования: предположительно 
Х-сцепленный рецессивный. Возможно 
влияние вируса и других инфекционных 
агентов. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ріапски Н., Ѵоіап-Вопатош В. а. Веіісагд Р. 
Маіасііе сіе ЬеЬег (15 саз зиг 4 §епегаІіопз- 
ёізсиззіоп сіе іа Сгапзтіззіоп). — .1. Оепеі. 
Нит., 1976, ѵ. 24, (зиррі.), р. 81—84. 


ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА АТРОФИЯ, 
НАСЛЕДСТВЕННАЯ ДЕТСКАЯ (ОР- 
ТІС АТКОРНѴ, ІХРАМТІЬЕ НЕКЕ- 
ООРАМПЖШД. 

Синоним: синдром Бэра. 

Заболевание описано в 1909 г. 
С. ВеЬг. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: атрофия зрительного нерва, выяв- 
ляющаяся с рождения или в первую 
декаду жизни. 

Клиническая характеристика. Ослож- 
ненная форма атрофии зрительного нерва 
известна как детская рецессивная атро- 
фия зрительного нерва, или синдром 
Бэра. Заболевание начинается в детстве 
(между 1-м и 9-м годами) и не прогрес- 
сирует. Проявляется наряду с атрофией 
зрительного нерва, умеренной умствен- 
ной отсталостью, гипертонусом и атак- 
сией. Зрение снижено. Часто наблю- 
даются маятникообразный нистагм, ах- 
роматопсия и косоглазие. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : атрофия 
зрительного нерва Лебера; неврит зри- 
тельного нерва ; опухоль зрительного нер- 
ва. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вгодгіск У. I). Негесіііагу орііс аігорЬу \ѵпЬ 

опзеі іп еагіу сЬіЫЬоосІ. — Вгіі. 1. ОрЬіЬаІт., 

1974, ѵ. 58, р. 817-822. 


ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА ГИПОПЛА- 
ЗИЯ (ОРТІС ХЕКѴЕ НѴРОРЬАБІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение зрения, характерная оф- 
тальмоскопическая картина. 

Клиническая картина. Гипоплазия зри- 
тельного нерва может быть односторон- 
ней или двусторонней. Наблюдается 
чаще в сочетании с другими аномалия- 
ми. Зрительный нерв выглядит малень- 
ким, бледным и бесформенным. Сосуды 
сетчатки иногда несколько сужены. 
Острота зрения пораженного глаза сни- 
жается пропорционально степени гипо- 
плазии диска. Отмечены также косогла- 
зие, дефекты полей зрения, а рентге- 
нологически — уменьшение отверстия 
зрительного нерва на пораженной сто- 
роне. Гипоплазия зрительного нерва 
сочетается с микрофтальмией, нистаг- 
мом, частичным параличом IV или 
V пары черепно-мозговых нервов, цикло- 
пией, анэнцефалией, орбитальным эн- 
цефаломенингоцеле, птозом, блефаро- 
фимозом, гипопитуитаризмом, глухо- 
той, а также аномалиями мочеполовой и 
скелетной систем. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз: аплазия 
зрительного нерва. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НаскепЬгиск У., Меегко// Е.. Везіо К. а. Саг- 
до 50 Н. Еатіііаі Ьііаіегаі орііс пегѵе Ьуро- 
ріазіа,— Ат. Т ОрЬіЬаІт., 1975, ѵ. 79, 
р. 314-320. 


ЙОДА ТРАНСПОРТА ДЕФЕКТ 
(ЮЕ>тЕ ТКАХ8РОКТ БЕРЕСТ). 

Синонимы : врожденный гипотиреоз ; 
семейный зоб. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: симптомы врожденного гипотирео- 
за, отсутствие накопления I 131 при нор- 
мальном уровне тиреотропного гормона 
в сыворотке крови. 

Клиническая характеристика. Дети 
резко отстают в психомоторном разви- 
тии, имеют характерный внешний вид: 
короткая шея, широкий нос, узкие глаз- 
ные щели, отечные веки, полуоткрытый 
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рот, макроглоссия, сухая кожа, редкие 
волосы, низкий голос. Отмечаются запо- 
ры, пупочные грыжи, отставание кост- 
ного возраста. Щитовидная железа уве- 
личена с рождения. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : нечувстви- 
тельность к тиреотропному гормону; 
дисгенезия щитовидной железы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

8іапЬигу У. В., Скарпюп Е. М. СопцешіаІ 
ЬуроіЬугоісіі$т \ѵііЬ §оіІег: аЬзепсе оГ ап 
іоёійе-сопсепігаііпё тесЬапізт. - Ьапсеі, 
1960, ѵ. I, р. 1162-1165. 


ЙОДТИРОЗИНА ДЕЙОДИНАЗЫ 
ДЕФИЦИТ (ЮИ0ТѴК08ІХЕ ОЕЮИІ- 
NА8Е ОЕРІСІЕІЧСѴ). 

Синонимы : врожденный гипотиреоз, 
семейный зоб. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: врожденный гипотиреоз; отсутствие 
йодирования моно- и дийодтирозина; 
высокая концентрация моно- и дийод- 
тирозина в плазме и моче. 

Клиническая характеристика. При пол- 
ном дефиците дийодиназы отмечаются 
отставание в физическом и интеллек- 
туальном развитии, летаргия, гипото- 
ния, макроглоссия, сухая кожа, пупочная 
грыжа. Зоб может быть врожденным, но, 
как правило, развивается в детском воз- 
расте. Лабораторные исследования выяв- 
ляют низкий уровень тироксина в сыво- 
ротке и высокую концентрацию моно- и 
дийодтирозина в плазме и моче. При 
биопсии щитовидной железы выявляется 
железистая гиперплазия. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. У гетерозиготных носителей 
может быть эутиреоидный зоб. 

Дифференциальный диагноз: дисгене- 
зия щитовидной железы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

[хтаіІ-Веіуі Е. а. КаИіті/аг М. А ѵагіапі оГ 

іоёоіупжіпе - (Іеіосііпаве ёеГісіпсу. — I. Сііп. 

Епёосгіпоі , 1977, ѵ. 44, р. 499-506. 
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ИХТИОЗА ВРОЖДЕННОГО, ОЛИ- 
ГОФРЕНИИ И ЭПИЛЕПСИИ СИН- 
ДРОМ (ОЫСОРНКЕМА, ЕРІЬЕРБѴ 
АІѴЮ 1СНТНѴ08І8 8ѴІМОКОМЕ). 
Синоним: синдром Руда. 

Описан в 1927 г. Е. Кий. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: ихтиоз, отставание в психомоторном 
развитии, эпилепсия. 

Клиническая характеристика. Первым 
признаком заболевания обычно является 
ихтиоз (врожденная ихтиозоформная 
эритродермия). Судорожные припадки, 
как правило, появляются в возрасте 
старше 10 лет, но в некоторых случаях 
могут отмечаться уже на первом году 
жизни. У больных с этим синдромом 
наблюдается выраженное отставание в 
психическом развитии. В большинстве 
случаев встречаются гипогонадизм и ин- 
фантилизм. Характерна генерализован- 
ная аминацидурия. В некоторых случаях 
описаны макроцитарная анемия, поли- 
невриты, увеличение длинных трубчатых 
костей, арахнодактилия, пигментный ре- 
тинит, тотальная алопеция, гиперти- 
реоз, гипогликемия. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — возможно ауто- 
сомно-рецессивный или Х-сцепленный. 

Дифференциальный диагноз: ксеро дер- 
ма и умственная отсталость; синдром 
Шегрена — Ларсена. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

РаззѵгеІМ. Н., Соойтап К. М., Ыргкоѵѵзкі М. а. 
СоНеп В. Е. Соп§епіІа1 ісЫЬуозія, шепіаі 
геіагёаііоп, ё\ѵагГІ§т апё гепаі гераігтепі: 
а пеѵѵ зупёготе. — Сііп. Сепеі., 1975, ѵ 8 
р. 59-65. 


КАМПОМЕЛИЧЕСКАЯ ДИСПЛА- 
ЗИЯ (САМРОМЕПС ОѴ8РЕА8ІА). 

Синонимы: кампомелическая карлико- 
вость; врожденное искривление конечно- 
стей. 

Кампомелический синдром выделен в 
самостоятельную нозологическую еди- 
ницу в 1971 г. Р. Магоіеаих с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: карликовость, искривление нижних 
конечностей, гипоплазия лопаток, плос- 
кое лицо. 





Рис. 41. Рентгенограмма костей скелета при 
кампомелической дисплазии (гипоплазия 
лопаток, узкие ребра). 


Клиническая характеристика. Наибо- 
лее характерным признаком синдрома 
является кампомегалия, которая прояв- 
ляется изогнутостью костей голеней, а 
иногда и бедренных костей. Основным 
дифференциально- диагностическим кри- 
терием является искривление костей на 
рентгенограмме. Наряду с этим при рент- 
генографии выявляются сколиоз, гипо- 
плазия лопаток, короткие и тонкие клю- 
чицы, маленькая грудная клетка с узкими 
ребрами и межреберными промежутка- 
ми (форма колокола), гипоплазия тел и 
отростков позвонков (рис. 41), уменьшен- 
ные подвздошные крылья, относительно 
широкое тазовое отверстие. Отмечаются 
укорочение конечностей, эквиноварусное 
положение стоп, вывих тазобедренных 
суставов. Имеют место большой череп 
с диспропорционально маленькой лице- 
вой частью, плоское лицо, низко рас- 
положенные ушные раковины, запавшая 
переносица, гипертелоризм, микрогна- 
тия, запавший язык, расщелина неба, 
умственная отсталость, снижение слуха. 
Описаны гидроцефалия, аринэнцефалия, 
лиссэнцефалия, гипоплазия или поли- 


кистоз почек, гидронефроз, гипоплазия 
легких, врожденные пороки сердца, слу- 
чаи с гермафродитизмом. Дети, как 
правило, погибают в период новорож- 
денное™. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М < Ж. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
формы врожденного искривления конеч- 
ностей. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ноизіоп С. еі аі. ТЬе сатротеііс зупсіготе: 
Кеѵіеѵѵ. Яерогі оГ 17 сазе» апсі Го11о\ѵ-ир 
оп іЬе сшгепііу 1 7-уеаг-о1с1 Ьоу йгзі герогіеё 
Ьу Магоіеаих еі аі. іп 1971,— Ат. 1. Месі. 
Сепеі., 1983, ѵ. 15, р. 3-28. 

НаІІ В. а. Вргащег У. IV. Сатротеііс йузріазіа; 
ГигіЬег еіисісіаііоп о Г а йізііпсі епіііу. — 
Ат. 1. Біз. СЫИ., 1980, ѵ. 134, р. 285-289. 
Магоіеаих Р., Вргащег У. М., Орііг У. М. еі 
аі ЬезупОготе сатротеііцие. — Ргеззе Мёё., 
1971, I. 22, р. 1157-1162. 


КАРДИОАУДИТОРНЫЙ СИН- 
ДРОМ (САКОІОАІЮГГОКѴ 8Ѵ^КО- 
МЕ). 

Синонимы : синдром Жервелла и Ланге- 
Нильсена; глухота и функциональная па- 
тология сердца. 
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Впервые описан в 1957 г. А. .Іегѵеіі и 
Г. Ьап§е-№е1зеп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: нейросенсорная глухота, удлинение 
интервала О — Т на ЭКГ, обмороки. 

Клиническая характеристика. Типична 
нейросенсорная глухота (врожденная 
или с началом в раннем возрасте). 
Глухота, как правило, двусторонняя и 
глубокая. У больных наблюдаются при- 
ступы потери сознания, которые про- 
воцируются физической нагрузкой или 
нервным возбуждением. Продолжитель- 
ность и частота приступов различна. На 
ЭКГ отмечаются удлинение интервала 
<3— Т, широкий зазубренный, двухфаз- 
ный или инвертированный зубец Т. В не- 
которых случаях обнаруживается легкая 
гипохромная анемия. Смерть наступает 
в результате сердечной аритмии, приво- 
дящей к желудочковой или асистоличе- 
ской фибрилляции. Более половины 
больных погибают в возрасте 3—14 лет. 

Популяционная частота - 1 : 1 00 000 — 
200 000 рождений. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: нарушение 
сердечной проводимости без глухоты. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Лпдег550п Р. а. ЬипсІѵЫ Ь. ТЬе О — Т $уікіготс 
а Гатііу сіезсгірііоп. — Асіа Месі. 8сапс1., 
1979, ѵ. 206, р. 73-76. 

(Кот^мпагк В., Оогііп К. 1.) Конигсмарк Б. В., 
Горлин Р. Д. Генетические и метаболи- 
ческие нарушения слуха: Пер. с англ.— 
М.: Медицина, 1980. 


КАРЛИКОВОСТЬ ЛАРОНА (РІТІЛ- 
ТАКѴ ОЗѴАКРІ8М ЬАКСЖ ТУРЕ). 

Синоним : семейная карликовость с по- 
вышенным уровнем иммунореактивного 
гормона роста в плазме. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : пропорциональная карликовость, 
повышенный уровень гормона роста, 
отсутствие ответа на экзогенное введе- 
ние гормона роста. 

Клиническая характеристика. Дети 
рождаются с незначительно сниженной 
длиной и нормальной массой тела; 
пропорциональное отставание в росте 


начинается в раннем детстве. Отмеча- 
ются диспропорция черепно-лицевого 
скелета за счет гипоплазии верхней и 
нижней челюсти, седловидный нос. Кисти 
и стопы относительно небольшие. Опи- 
сываются хрупкость, дистрофия и преж- 
девременное разрушение зубов. Волосы 
редкие, растут медленно. Характерны 
тучность, высокий голос, отставание 
полового созревания, медленное раз- 
витие моторных функций и несоответ- 
ствие костного возраста паспортному. 
Умственное развитие обычно нормаль- 
ное. Отмечаются высокий уровень им- 
мунореактивного гормона роста, гипер- 
чувствительность к инсулину, спонтанная 
гипогликемия в детском возрасте. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: изолиро- 
ванный дефицит гормона роста; пан- 
гипопитуитаризм; пропорционально низ- 
кий рост другой этиологии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ЗаШапНа Р. Н., Тоіедо 3. Р. Еатіііаі бѵѵаг- 
Гі8т \ѵііЬ ЬфЬ ІК.-ОН: герогі оГ 1\ѵо аГГес- 
Іеё 8ІЪз ѵѵііЬ §епеІіс апсі ерісіегтоіоу'іс соп- 
зісіегаиопз. — Ншп. Оепеі., 1981, ѵ. 59, 
р. 367-372. 


КАРЛИКОВОСТЬ ЛЕВИ (ИѴѴАК- 
Е18М ЬЕѴІ ТУРЕ). 

Синоним : карликовость и курносый нос. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкая масса при рождении, отста- 
вание в росте, курносый нос, гиперстенич- 
ное телосложение. 

Клиническая характеристика. При до- 
ношенной беременности дети рождаются 
с низкой массой, отмечается задержка 
роста. К характерным проявлениям 
относятся гиперстеничное телосложе- 
ние, курносый нос, брахицефалия. В не- 
которых случаях встречаются паховые 
грыжи, крипторхизм. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: другие ти- 
пы карликовости с низкой массой при 
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рождении; Секкеля синдром; Коккейна 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Віаск .1 . Ьоѵѵ ЬігіЬ \ѵеіцЬс дхѵагЯвт. — АгсЬ. 

БІ8. СЬіІд., 1961, ѵ. 36, р. 633-644. 

КАРЛИКОВОСТЬ ПАНГИПОПИ- 
ТУИТАРНАЯ (РАМНѴРОРГПЛТА- 
М8М). 

Синоним : пангипопитуитаризм семей- 
ный. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: дефицит гормона роста, гонадотро- 
пинов, АКТГ и ТТГ, низкий рост. 

Клиническая характеристика. Для ги- 
попитуитаризма типичны отставание в 
росте, ожирение, высокий голос, мягкая 
морщинистая кожа и «детское» лицо. 
Задержка роста появляется в 6 мес жизни ; 
у взрослых сохраняются пропорции тела, 
свойственные ребенку, — относительно 
длинное туловище и короткие ноги. Вто- 
ричные половые признаки отсутствуют. 
У женщин имеется первичная аменорея, 
а у мужчин — гипоплазия яичек и по- 
лового члена. Периодически возникает 
гипогликемия; костный возраст резко 
отстает от паспортного; отмечаются не- 
переносимость глюкозы, гиперчувстви- 
тельность к инсулину, снижение липо- 
лиза и уменьшение уровня сомато- 
медина в плазме. Имеется дефицит гор- 
мона роста и, возможно, других гормо- 
нов гипофиза: гонадотропина, АКТГ 
и ТТГ. В зависимости от этого меняется 
клиническая картина. В частности, де- 
фицит тиреотропного гормона приводит 
к снижению рефлексов, основного обмена 
и к эпифизарной дисплазии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный и Х-сцепленный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ное отсутствие гипофиза; карликовость 
Ларона; изолированный дефицит гормо- 
на роста; питуитарная карликовость 
с аномалией турецкого седла. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

йопаЫзоп М. О. С., Тискег 8. М. а. Сгапі О. В. 

К.есе88Іѵе1у іпЬегіІед §го\ѵіЬ Коптите сіе- 

Гісіепсу іп а (атііу Ггот Лап.— Е Мед. 

Оепеі., 1980, ѵ. 17, р. 288-290. 


КАРЛИКОВОСТЬ ТАНАТОФОР- 
НАЯ (ТНАІЧАТ0РНОШС ОѴ8РЬА8ІА). 

Синонимы: танатофорная дисплазия; 
летальная карликовость. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: карликовость за счет укорочения ко- 
нечностей при нормальной длине тулови- 
ща; короткие и широкие кости таза, 
длинные трубчатые кости, уменьшение 
вертикального диаметра позвонков на 
рентгенограмме; гибель детей в периоде 
новорожденности вследствие дыхатель- 
ной недостаточности. 

Клиническая характеристика. Длина 
тела новорожденных обычно составляет 
36 — 46 см. Размеры туловища обычные, 
а конечности резко укорочены. Короткие 
пальцы рук имеют коническую форму. 
Череп относительно большой с высту- 
пающим лбом и запавшей переноси- 
цей. Грудная клетка уменьшена, что мо- 
жет служить причиной дыхательных 
расстройств. Отмечаются многочислен- 
ные кожные складки (рис. 42, а), гипото- 
ния и отсутствие рефлексов новорож- 
денного. Дети погибают в первые дни 
жизни, в основном от дыхательной недо- 
статочности. Наблюдается следующая 
рентгенологическая картина : уменьше- 
ние вертикального диаметра тел позвон- 
ков, расширение межпозвоночных про- 
странств, уменьшение вертикального и 
увеличение поперечного размера под- 
вздошной кости, горизонтальное поло- 
жение нижнего края подвздошной кости, 
короткие и широкие седалищная и лон- 
ные кости, узкая грудная клетка с корот- 
кими ребрами, сильно укороченные и 
относительно широкие вздутые длин- 
ные трубчатые кости со шпорообраз- 
ным расширением метафизов; короткие 
и широкие кости кистей стоп (рис. 42, б). 
На аутопсии находят сдавление спинного 
мозга и уменьшенное большое заты- 
лочное отверстие. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования неизвестен. Предпо- 
лагается доминантная летальная мута- 
ция. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы карликовости новорожденных 
с укорочением конечностей; асфикси- 
ческая дистрофия грудной клетки. 
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Рис. 42. Больная с танатофорной карлико- 
востью. 

а — микромелия, коническая форма пальцев рук, 
макроцефалия, запавшая переносица, много- 
численные кожные складки; б — рентгенограмма 
скелета новорожденного ; вертикальный диаметр тел 
позвонков уменьшен, межпозвоночные пространст- 
ва увеличены в нижнегрудном и поясничном 
отделах позвоночника, грудная клетка узкая, ребра 
короткие, длинные трубчатые кости укорочены. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ОіеШоп А. ТЬапаІорЬогіс сіѵѵагГізт. — Неіѵ. Рае- 
сііаі. Асіа, 1968, ѵ. 23, р. 175-183. 

Напіз К., Раііоп У. АсЬопсІгорІазіа апсі 
іЬапаЮрЬогіс ёѵѵагПзт іп іЬе песѵЪот.— 
Сііп. Оепеі., 1971, ѵ. 2, р. 61-72. 

Репа 8., Соодтап Н. ТЬе ^епеіісз оГ Шапаіор- 
Ьогіс ёѵѵагПзт. — Ресііаігісз, 1973, ѵ. 51, 
р. 104-109. 


КАРЛИКОВОСТИ, ЦЕРЕБРАЛЬ- 
НОЙ АТРОФИИ, ГЕНЕРАЛИЗОВАН- 
НОГО ФОЛЛИКУЛЯРНОГО КЕРА- 
ТОЗА СИНДРОМ (Ц\ѴАКЕІ8М, СЕКЕ- 
ВКАЬ АТКОРНѴ, СЕХЕКАЫ2ЕП 
КЕКАТ08І8 ЕОІ І.ІССЕАКІ8). 

Описан в 1974 г. Г СапШ с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: карликовость, черепно-лицевые ано- 
малии, фолликулярный кератоз. 



Клиническая характеристика. При дан- 
ном синдроме отмечаются микроцефа- 
лия, круглая или квадратная форма лица, 
алопеция; отсутствие бровей и ресниц; 
фолликулярный кератоз на волосистой 
части головы, эпикант, гипертелоризм, 
длинный фильтр, микрогнатия, аномалия 
прикуса. Больные отстают в росте, 
в психомоторном развитии. Наблю- 
дается судорожный синдром. Рентгено- 
графически выявляются остеопороз и 
отставание костного возраста. Пневмо- и 
электроэнцефалографические исследова- 
ния выявляют атрофию мозга различной 
степени. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. Опи- 
саны лишь больные мужчины. 

Тип наследования — предположительно 
Х-сцепленный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы карликовости. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сапіі У., Негпатй:: А.. ІмггасіЧа У. еі аі. А пе\ѵ 
X - 1 і п к е сі гесеззіѵе сіізогсіег ѵѵііЬ 4\ѵагГізт, 
сегеЪгаІ аІгорЬу апсі §епега1іге<і кегаіозіз 
Гоііісиіагіз. — 3. Ресііаі;., 1974, ѵ. 84, р. 564 — 
570. 
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КАРТАГЕНЕРА СИНДРОМ (КАК- 
ТАСЕХЕК 8ѴХОКОМЕ). 

Синоним : синдром декстракардии, 

бронхоэк газов и синуситов. 

Описан в 1933 г. М. Кагіадепег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: обратное расположение органов, си- 
нуситы, бронхоэктазы. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терны неполное или полное обратное 
расположение органов, пансинусит, хро- 
нический отит среднего уха, бронхоэкта- 
зы. Вторично развиваются аносмия, уме- 
ренное снижение слуха по проводящему 
типу, полипы носовой полости. При 
неполном іпѵегкиз может наблюдать- 
ся нарушение сердечной деятельности. 

Соотношение полов — М 1 : Ж1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: обратное 
расположение органов; изолированная 
декстракардия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кои Н. О. Кагіа^епег’з зупёготе апё [Ье 

зупйготе оГ іттоЬіІе сШа.-Нит. Оепеі 

1979, ѵ. 46, р. 49-261. 


КАТАРАКТЫ ВРОЖДЕННЫЕ (СА- 
ТАКАСТ8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки : помутнение хрусталика. 

Клиническая характеристика. Степень 
выраженности клинической картины за- 
болевания зависит от места расположе- 
ния помутнения в хрусталике и от ин- 
тенсивности помутнения. Точечные, как 
правило, двусторонние участки помут- 
нения на зрение не влияют и не про- 
грессируют. Полные ядерные катаракты 
составляют около 25% всех врожден- 
ных катаракт. При них наблюдается 
снижение остроты зрения, иногда зна- 
чительное. Слоистые катаракты пред- 
ставляют собой зоны помутнения между 
эмбриональным ядром и корой хруста- 
лика и поражают обычно оба глаза. 
Острота зрения зависит от степени по- 
мутнения хрусталика. Эта форма врож- 
денных катаракт составляет 40% всех 


случаев, медленно прогрессирует и приво- 
дит к инвалидизации по зрению. Другие 
формы частичного помутнения, осо- 
бенно в области оси хрусталика, пора- 
жают несколько слоев, бывают обычно 
двусторонними, не прогрессируют, на 
остроту зрения не влияют. Врожденные 
катаракты со снижением остроты зрения 
в 30% случаев сопровождаются нистаг- 
мом и косоглазием. Микрофтальмия 
описана в 25% случаев односторонней 
врожденной катаракты ив 1 1 % слу- 
чаев — двусторонней. В ряде случаев 
катаракты сочетаются с помутнением 
роговицы, передним лентиконусом, коло- 
бомой радужки, аниридией, эктопией 
хрусталика, персистирующим гиперплас- 
тическим первичным стекловидным те- 
лом, васкуляризованным хрусталиком. 
Врожденные катаракты входят в состав 
многих синдромов (галактоземия, син- 
дром врожденной краснухи и др.). В 25% 
врожденные катаракты имеют наслед- 
ственную природу. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный, аутосомно-рецессивный, X- 
сцепленный рецессивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Маитепее I. Негеёііагу саіагасіз. - Тгапз. 

Ат. Асаё. ОрЫЬаІт., 1979, ѵ. 86, р. 1554 — 

1558. 


КАУДАЛЬНОЙ РЕГРЕССИИ СИН- 
ДРОМ (САШАЬ КЕСКЕ88КЖ 8ѴІМ- 
ОКОМЕ). 

Синоним: сиреномелия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: слияние нижних конечностей, отсут- 
ствие наружных половых органов, непер- 
форированный анус. 

Клиническая характеристика. При 
этом синдроме наблюдаются слияние 
нижних конечностей, отсутствие моче- 
вого пузыря, единственная пупочная ар- 
терия, отсутствие наружных и внутрен- 
них половых органов, за исключением 
гонад, агенезия почек, неперфорирован- 
ный анус, аплазия прямой кишки. Наряду 
с этим отмечаются гипоплазия костей 
таза и нижних конечностей, дефекты 
позвоночника, деформация стоп. Порок 
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Рис. 43. Больные с синдромом Клиппеля — 
Треноне — Вебера. 

а, б — гипертрофия нижней конечности (слева). 


может быть обусловлен тератогенным 
воздействием, в частности сахарным 
диабетом у матери, но в ряде случаев 
предполагается моногенная природа 
синдрома. 

Популяционная частота — 1 : 60 000 
рождений. 

Соотношение полов — М2, 7 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно- доминантный. 

Дифференциальный диагноз: ѴАТЕК- 
ассоциация. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вапіа і., Міскоіх О. Засгаі а§епе8Ів. — У Вопе 
.Іоіпі. 8иг§., 1969, ѵ. 5 ІА, р. 693 — 703. 
Ріпег N.. Впкег Р. а. ОипЬаг і. С. Саибаі ге^гев- 
§іоп апотаіаб (васгаі а^епевів) іп 8ІЫіп§8.— 
Сііп. Оепеі., 1978, ѵ. 13, р. 353-359. 


КЛИППЕЛЯ - ТРЕНОНЕ - ВЕБЕ- 
РА СИНДРОМ (КІЛРРЕЬ - ТКЕААІІ- 
МАѴ - ѴѴЕВЕК ЗѴ^КОМЕ). 

Синонимы : гемангиэктазия гипертро- 
трофическая ; невус осгеоі иперз рофиче- 
ский варикозный. 

Впервые описан в 1900 г. М. Кіірреі 
с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: асимметричная гипертрофия конеч- 
ностей, гемангиомы. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ным признаком синдрома является ги- 
пертрофия одной или нескольких конеч- 
ностей (рис. 43, а, б), что связано с 
врожденным пороком развития артерио- 
венозной системы и лимфатических со- 
судов. Отмечаются гиперплазия мягких 
тканей и кости пораженной конечности, 
трофические язвы и отеки. Гемангиомы 
бывают единичные или множественные, 
капиллярные, кавернозные, кистозные, 
различающиеся по размерам и лока- 
лизации (любая часть тела, но чаще всего 
на голенях, ягодицах, животе, нижней 
части туловища). Преобладает односто- 
роннее поражение. Описаны гиперпиг- 
ментация кожи, телеангиэктазии, мра- 
морная кожа, макродактилия, диспро- 
порциональная длина пальцев, синдак- 
тилия, полидактилия, олигодактилия. 
Черепно-лицевые аномалии включают 
асимметричную гипертрофию лица, мик- 
роцефалию, макроцефалию, интракрани- 
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альные кальцификаты, гипертрофию 
тканей орбиты. Наблюдаются глаукома, 
катаракта, колобома и гетерохромия 
радужки. Кроме того, встречаются вис- 
церомегалия, гемангиомы желудочно- 
кишечного тракта, мочевой системы, до- 
бавочные крупные сосуды, увеличение 
наружных половых органов, липоди- 
строфия. Могут отмечаться умственная 
отсталость и судорожный синдром. На- 
рушение кровотока в конечности может 
быть вызвано гипо- или аплазией вены, 
сдавлением ее эмбриональными тяжами, 
артериальными сосудами, врожденным 
недоразвитием клапанного аппарата 
глубоких вен. Рентгенологически выяв- 
ляются внутри- и подкожные калыди- 
фикаты, истончение коркового слоя 
костей. Заболевание проявляется с рож- 
дения и неуклонно прогрессирует. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз : Штурге — 
Вебера синдром; лимфедема. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нагрег Р. 8. 8іиг§е-\ѴеЬег зупёготе ѵѵііЬ Кіір- 
реі — Тгепаітау — ХѴеЪег зупёготе. ТЬе Сіі- 
пісаі Оеііпеаііоп оГ ВігіЬ Оеіесіз, XII, 
8кіп, Наіг апё ІЧаіІз. — ВігіЬ Оеіесіз, 1971, 
ѵ. VII (8), р. 314-317. 


КНИСТА БОЛЕЗНЬ (КІЧІЕ8Т ОѴ8- 
РБА8ІА). 

Синонимы : дисплазия Книста, мета тро- 
пическая дисплазия, тин II, псевдомета- 
тронная карликовость. 

Заболевание описано в 1952 г. 
\Ѵ. Кпіеьі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: диспропорциональная карликовость, 
миопия, плоское лицо. 

Клиническая характеристика. При син- 
дроме Книста наблюдается непропор- 
циональная карликовость. С рождения 
отмечаются укорочение и деформация 
конечностей, тугоподвижность суставов. 
Конечности укорочены за счет прокси- 
мальных отделов. Длинные трубчатые 
кости укорочены и искривлены, суставы 
выглядят увеличенными. Ограничение 
подвижности суставов приводит к раз- 


витию контрактур. Пальцы кистей длин- 
ные, движения в суставах пальцев ограни- 
чены, больные не могут сжать кисть 
в кулак. В результате диспропорцио- 
нального укорочения туловища разви- 
ваются выраженный поясничный лордоз 
и кифосколиоз. Больные дети начинают 
поздно ходить и испытывают трудно- 
сти при ходьбе. Иногда имеется косола- 
пость. Лицо плоское с выпуклыми, 
широко расставленными глазами, упло- 
щенной переносицей и большим ртом. 
Отмечается миопия тяжелой степени, 
часто сочетающаяся с отслойкой сет- 
чатки. В 50% случаев наблюдается рас- 
щелина неба; нередко развивается про- 
водящая и нейросенсорная глухота. 
Часто встречаются пупочные и паховые 
грыжи. Моторное и речевое развитие 
может быть замедлено, интеллект 
обычно сохранен. 

При рентгенологическом исследова- 
нии выявляется следующая картина: 
платиспондилия, длинные трубчатые 
кости укорочены и истончены; эпифизы 
уменьшены в размере, уплощены; мета- 
физы расширены, неравномерно раз- 
режены ; остеопороз костей кисти, концы 
коротких трубчатых костей кисти рас- 
ширены; кости таза укорочены и рас- 
ширены в поперечнике; ядра окосте- 
нения головок бедер появляются поздно 
или могут отсутствовать. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно- доминантный . 

Дифференциальный диагноз : спондило- 
эпифизарная дисплазия; мукополисаха- 
ридоз, тип IV. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СІіеп Н.. Уащ 8. Е. а Сопгаіез 7.. Е. Кпіезі 
ёузріазіа: пеопаіаі ёеаіЬ ѵѵііЬ песгорзу,— 
Ат. I. Меё. Оепеі., 1980, ѵ. 6, р. 171 — 178. 
Зіапезси V., Зіапезси К. а. Могоіеаих Р. 
Кпіезі зупёготе. — Ат. 1. Ншп. Оепеі., 1976, 
ѵ. 28, р. 527-528. 


КОЖА ВЯЛАЯ (СІТП8 БАХА), 
Минимальные диагностические призна- 
ки: генерализованная вялость кожи, ти- 
пичные изменения эластических волокон 
в биоптатах кожи. 
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Рис. 44. Синдром вялой кожи. 

а — больная в возрасте 6 лет; б — больная в возрасте 
13 лет. 


Клиническая характеристика. Кожа 
свисает крупными складками, поверх- 
ность ее грубая и слегка пигментирован- 
ная. Изменения кожи обычно проявляют- 
ся с рождения или развиваются в ран- 
нем детстве и могут прогрессировать 
(рис. 44, а, б). В некоторых случаях 
обнаруживаются аномалии сердца, эмфи- 
зема легких, дивертикулы кишечника и 
желудка, блефарохалазия, выворот век, 
грыжи, выпадение прямой кишки и вла- 
галища, слабость голосовых связок. 
В биопгатах кожи уменьшено число 
эластических волокон, они фрагменти- 
рованы и гранулированы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предполагается су- 
ществование двух разных генетических 
форм — аутосомно-доминантной с не- 
полной пенетрантностью и аутосомно- 
рецессивной. 

Дифференциальный диагноз: Элерса — 
Данлоса синдром; эластоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВещИіоп Р. Н. ТЬе сіотіпапі апсі гесезяіѵе 
Гогтз оГ сиііз Іаха,— }. Мей. Оепеі., 1972, 
ѵ. 9, р. 216-221. 


КОЖИ АПЛАЗИЯ ЛОКАЛЬНАЯ 
(ЕОСАЫХЕИ АВ8ЕГМСЕ ОЕ 8КІГЧ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: локальное отсутствие кожи. 

Клиническая характеристика. Локаль- 
ное отсутствие кожи обнаруживается 
на волосистой части головы у ново- 
рожденных. В участках поражения обра- 
зуются изъязвления, покрытые серозной 
пленкой. В первые недели жизни про- 
исходит образование рубца без после- 
дующего роста волос. Реже отмечается 
поражение туловища и нижних конечно- 
стей. В этих случаях аплазия кожи мо- 
жет сопровождаться отсутствием под- 
кожной жировой клетчатки и мышц. 

Популяционная частота — 1 : 10000. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : эктодер- 
мальная дисплазия; локальное отсутст- 
вие кожи, пузырчатка и аномалия ног- 
тей; дермальная фокальная гипоплазия. 
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ВсгіЬапи /V. , Тетіату 5. А. ТЬе вушіготе 
оГ аріазіа сиіів соп§епіІа \ѵііЬ Іегтіпаі 
Ігап8ѵег5е сІсГесС оГ 1ітЬ$. - Т РебіаІ 1975 
ѵ. 87, р. 79-82. 


КОЖИ АПЛАЗИЯ ЛОКАЛЬНАЯ, 
ПУЗЫРЧАТКА И АНОМАЛИИ НОГ- 
ТЕЙ (ЬОСА1Л2ЕО АВ8ЕNСЕ ОЕ 
5КІІМ, ВЫ8ТЕКІІЧС А^ АВ- 

ІЧОКМАЫТІЕ8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: участки отсутствия кожи на нижних 
конечностях в сочетании с аномалиями 
ногтей или пузырчаткой. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ные проявления синдрома заключаются 
во врожденном отсутствии кожи на ниж- 
них конечностях с развитием буллезных 
изменений (рис. 45) и отсутствием или 
деформацией ногтей на стопах, прежде 
всего на первых пальцах. Возможны 
различные комбинации данных призна- 
ков. 

Рис. 45. Участки отсутствия кожи и буллез- 
ные изменения у больной с синдромом локаль- 
ной аплазии кожи, пузырчатки и аномалии 
ногтей. 



Популяционная частота неизвестна. 
Заболевание редкое. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с полной пенетрантностью и 
различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : кожи апла- 
зия локальная; буллезный эпидермолиз 
с дефектом кожи и ногтей. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вап В. ]. Соп§епіІа1 Іосаіігесі аЪвеп&е оГ зкіп, 
ЫІ8Іегіп§ апсі паіі аЪпогтаІіІіез, а пе\ѵ 
вупбготе. — ВігіЬ ОеГесІ8, 1971, ѵ. VII 18) 
р. 118-120. 


КОККЕЙНА СИНДРОМ (СОСКА- 
8Ѵ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1946 г. Е. Соскаупе. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкорослость, старообразное лицо, 
пигментная дегенерация сетчатки, мик- 
роцефалия, снижение слуха, умствен- 
ная отсталость, повышенная фоточувст- 
вительность кожи. 

Клиническая характеристика. При 
рождении масса тела нормальная, но в 
дальнейшем развивается отставание в 
массе и росте, атрофия подкожной жи- 
ровой клетчатки, в результате чего ко- 
жа становится сухой, тонкой, дряблой. 
Глаза запавшие, лицо старообразное, 
узкое, нос тонкий, отмечаются прогна- 
тизм (рис. 46, а), высокое арковидное 
небо, множественный кариес. У 65% 
больных обнаруживается патология 
зрения: пигментная дегенерация сетчат- 
ки (на глазном дне определяются мно- 
жественные черные и белые точки), ат- 
рофия зрительных нервов, гипоплазия 
сетчатки, помутнение роговицы, катарак- 
та, косоглазие, нистагм. У 2 / 3 больных 
отмечается снижение слуха вплоть до 
глухоты. Повышенная фоточувствитель- 
ность кожи приводит к развитию эрите- 
матозного дерматита. Потоотделение 
снижено, волосы редкие, конечности 
холодные, цианотичные. Обнаружива- 
ется целый ряд аномалий опорно-дви- 
гательного аппарата: конечности дис- 
пропорционально длинные, с большими 
кистями и стопами; сгибательные де- 
формации суставов, кифоз, килевидная 
грудная клетка (рис. 46, б). Рентгеноло- 
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Рис. 46. Синдром Коккейна. 

а — внешний вид больного (старческое лицо, запав- 
шие глаза, прогнатизм); б — больные сибсы. 


стройства, тремор, гиперкинезы, анорек- 
сия). Больные отстают в психическом 
развитии. У мальчиков отмечаются 
крипторхизм и гипоплазия яичек. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования - аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: прогерия; 
Секкеля синдром; Блума синдром; Ду- 
бовица синдром; лепречаунизм. 



гически выявляются диффузный остео- 
склероз, уменьшение размеров черепа 
(микрокрания), утолщение костей черепа, 
увеличение переднезаднего размера по- 
звонков, удлинение диафизов длинных 
трубчатых -костей, укорочение метакар- 
пальных костей и фаланг, гипоплазия 
подвздошных костей. Клинически важ- 
ным признаком является наличие у боль- 
ных неврологической симптоматики 
(прогрессирующие мозжечковые рас- 
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КОЛОБОМА ЖЕЛТОГО ПЯТНА И 
БРАХИДАКТИЛИЯ (МАСІЛ.АК СО- 
ЬОВОМА АN^ ВКАСНѴОАСТѴЬѴ). 
Синоним: синдром Сорсби. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: врожденная колобома желтого 
пятна и пороки развития конечностей. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ными признаками синдрома являются 
двусторонняя пигментная колобома жел- 
того пятна, брахидактилия и дистро- 
фия проксимальных отделов кистей и 
стоп. Отмечаются рудиментарные ногти 
на вторых пальцах кистей и первых 
пальцах стоп, первые пальцы кистей и 
стоп сильно расширены или расщеплены. 
При рентгенографии выявляется умень- 
шение вторых фаланг пальцев кистей, 
расщепление терминальных фаланг пер- 
вых пальцев рук и ног со значитель- 
ной атрофией всех терминальных фа- 
ланг. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с полной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз : токсоплаз- 
моз врожденный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЗтііИ К. О.. Ріпетап К. М. а. ЗіЧепсе К. О. 
Соп§епіІа1 тасиіаг соІоЬота апсі зЬоіТ-ІітЬ 
зкеіеіаі сіузріазіа.- Ат. 3. Месі. Оепеі 
1980, ѵ. 5, р. 365-371. 


КОНТРАКТУРА ДЮПЮИТРЕНА 
(ОІРІІѴТКЕХ СОІМТКАСТШЕ). 

Синоним: ладонный фиброматоз. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: флексорные деформации пальцев. 

Клиническая характеристика. На- 
блюдаются подкожные узелки на ладо- 
нях и контрактуры проксимальных 
межфаланговых и метакарпофаланго- 
вых суставов. Контрактуры бывают 
двусторонними в 90% случаев и при- 
водят к нарушению функции кисти. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1:Ж1 в воз- 
расте старше 40 лет. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с неполной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: кампто- 
дактилия. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Уоп% 7. О.. Рот К. \Ѵ. Еатіііаі ПЬготаіо- 

5І8.-СІІП. Оепеі., 1981, ѵ. 20, р. 211-216. 

КОРНЕЛИИ ДЕ ЛАНГЕ СИНДРОМ 
(СОІШЕЫА ЭЕ БА1ХСЕ БѴ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1933 г. С. сіе Бап§е. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: задержка психомоторного развития, 
микроцефалия, синофриз, длинный 
фильтр, вывернутые наружу ноздри, 
тонкая, загнутая внутрь верхняя губа, 
микромелия, гипертрихоз, отставание в 
росте. 

Клиническая характеристика. При дан- 
ном синдроме наблюдаются микробра- 
хицефалия (93 %), деформированные уш- 
ные раковины (58 %), синофриз (сросшие- 
ся брови) (99 %), длинные загнутые рес- 
ницы (100%) (рис. 47, а), маленький нос 
с открытыми кпереди ноздрями (100%), 
атрезия хоан, длинный фильтр, микроге- 
ния (97%), тонкая загнутая внутрь 
верхняя губа (100%), высокое арковид- 
ное небо (50%), позднее прорезывание 
зубов, большие промежутки между зу- 
бами, иногда — расщелина неба. В неко- 
торых случаях описаны аномалии глаз: 
миопия, микрокорнеа, астигматизм, ат- 
рофия или колобома зрительного нерва, 
косоглазие. Характерными пороками 
конечностей являются микромелия (69 - 
95%), ограничение подвижности локте- 
вых суставов (84 %), фокомелия и олиго- 
дактилия (30%) (рис. 47, б), клинодакти- 
лия V пальца (69%); в отдельных слу- 
чаях описаны гипоплазия лучевой кости, 
короткие первые метакарпальные кости. 
Наблюдаются гипертрихоз, мраморная 
кожа, гипоплазия сосков. В 100% слу- 
чаев отмечаются отставание в росте и 
глубокая задержка умственного разви- 
тия, мышечной гипертонус, слабый 
высокий голос, в 20% — судороги. Опи- 
саны пороки внутренних органов: врож- 
денные пороки сердца (17%), в отдель- 
ных случаях — поликистоз почек, гидро- 
нефроз, удвоение или неполный поворот 
кишечника, трахеоэзофагия, пилоросте- 
ноз, паховые и диафрагмальные гры- 
жи, крипторхизм, гипоплазия гениталий. 
Характерны повторные респираторные 
инфекции. 
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Рис. 47. Больные с синдромом Корнелии де 
Ланге. 

а — длинные загнутые ресницы, синофриз, малень- 
кий нос с открытыми вверх ноздрями, длин- 
ный фильтр; б — аномалии конечностей. 



Популяционная частота — 1:12 000. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен. Боль- 
шинство случаев спорадические. В ряде 
случаев обнаружены структурные пере- 
стройки в 3-й хромосоме. Повторный 
эмпирический риск равен 2 — 5%. 

Дифференциальный диагноз: Коффи- 
на — Сириса синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
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КОФФИНА ЛОУРИ СИНДРОМ 
(СОРРІХ - ЬОѴѴКѴ БУХШЮМЕ). 

Синоним : умственная отсталость и 
костно-хряшевые аномалии. 

Описан в 1966 г. О. СоГПп с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: антимонголоидный разрез глаз, лу- 
ковицеобразный нос, низкий рост, кону- 
совидные пальцы, умственная отста- 
лость. 

Клиническая характеристика. При син- 
дроме наблюдаются специфические чер- 


ты лица: квадратный лоб, выступаю- 
щие надбровные дуги, антимонголоид- 
ный разрез глаз, гипертелоризм, периор- 
битальная полнота тканей, широкая 
спинка носа, открытые вперед ноздри, 
полные выступающие губы, открытый 
рот, массивный подбородок, оттопырен- 
ные уши (рис. 48, а, б). Кисти большие, 
мягкие, гиперподвижные, толстые, паль- 
цы рук конусовидные. Отмечаются ко- 
роткая расщепленная грудина, килевид- 
ная грудная клетка, тораколюмбаль- 
ный сколиоз, плоскостопие, низкий 
рост. Рентгенологически выявляются 
утолщение костей лицевого черепа, ки- 
фосколиоз, узкие межпозвоночные про- 
межутки, короткие дистальные фаланги, 
укорочение длинных трубчатых костей 
нижних конечностей, соха ѵа1§а. Все 
больные умственно отсталые, 1(2 ниже 
50. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — Х-сцепленный до- 
минантный с выраженными клиниче- 
скими проявлениями у мужчин и более 
стертой клинической картиной у женщин. 

Дифференциальный диагноз : Коффи- 
на — Сириса синдром. 
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Рис. 48. Синдром Коффина - Лоури. 

а — внешний вид больного ребенка (антимонголо- 
идный разрез глаз, широкая спинка носа, открытые 
вверх ноздри, открытый рот, полные губы); б - 
лицо взрослого больного. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Мсшеі Г. ОоІТІп — Ьоѵѵгу вупйгоше іп зіЬз. — 
Ат. Т Месі. Оепеі., 1981, ѵ. 8, р 315- 
319. 

Н'іІ.юп \Ѵ . С., Кі/Іу Т. Е. Еагіу гесо§пі(іоп оГ 
іЬе СоГГіп — Еохѵгу зупсіготе.- Ат. 3. Месі 
Оепеі., 1981, ѵ. 8, р. 215-220. 


КОФФИНА— СИРИСА СИНДРОМ 
(СОРРШ — 8ІКІ8 8Ѵ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1970 г. О. СоГГіп 
и Е. 8ігІ5. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: грубые черты лица, гипоплазия или 
отсутствие V пальца и ногтей на паль- 
цах стоп. 

Клиническая характеристика. Отме- 
чаются внутриутробное отставание в 
росте, умственная отсталость, умеренная 
или тяжелая гипотония, незначительная 
микроцефалия, грубые черты лица, пол- 
ные губы (рис. 49, а). Характерны ги- 
поплазия или отсутствие V пальца и 
ногтей на пальцах стоп; ногти на паль- 


цах рук гипоплазированы в меньшей 
степени, (рис. 49, б), разболтанность 
суставов с подвывихом лучевой кости 
в локтевом суставе. Редкие волосы на 
голове сочетаются с генерализованным 
гирсутизмом. Иногда отмечаются птоз, 
гипотелоризм, преаурикулярные выро- 
сты, гемангиомы, крипторхизм, короткая 
грудина, пороки сердца, короткое пред- 
плечье, аномалии позвонков, расщелина 
неба, гидроцефалия. Рентгенологически 
наблюдаются соха ѵа1§а, гипоплазиро- 
ванный надколенник. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования неизвестен. Все опи- 
санные случаи спорадические. 

Дифференциальный диагноз: Корне- 
лии де Ланге синдром; частичная три- 
сомия 9 р; фетальный гидантоиновый 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СоДІп С. 8.. Зігі.і Е. Мепіаі геіапіаііоп 
іѵііЬ аЬ$епІ Гіп§егпаі1 апсі Іегшіпаі 
рЬаІапх,— Аш. Т ЭІ8. СЬіІсГ, 1970, ѵ. 119, 
р. 433-439. 
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КОХЕНА СИНДРОМ (СОНЕІМ 8ѴІХ- 
ПКОМЕ). 

Описан в 1973 г. М. СоЬеп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипотония, ожирение, выступающие 
центральные резцы. 

Клиническая характеристика . К основ- 
ным признакам синдрома относятся мы- 
шечная гипотония, умственная отста- 
лость, ожирение. Характерно лицо боль- 
ных: антимонголоидный разрез глаз, 
высокая спинка носа, короткий фильтр, 
открытый рот с выступающими резцами, 
гипоплазия верхней челюсти. Аномалии 
глаз включают миопию, страбизм; опи- 
саны микрофтальмии и колобомы ра- 
дужки. Кисти и стопы узкие с укорочен- 
ными метакарпальными и метатарзаль- 
ными косточками. Отмечаются гипер- 
подвижность суставов, поясничный лор- 
доз, сколиоз, вальгусная деформация 
коленных суставов, кожная синдактилия. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: Лоурен- 
са — Муна — Барде — Бидля синдром. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ІѴоп'о К., Каііа СИ., ШсІаЫ Е. РштЬег ёеііпеа- 
Ііоп оГ іЬе СоЬеп зупсіготе; герои оп 
сЬогіогеІіпаІ (ЗузІгорЬу, Іеикорепіа ап<3 
сопзап§иіпііу. — СНп. Оепеі., 1984, ѵ. 25, 
р. 1-14. 

Коп 55 е// В. С. СоЬеп зупііготе: ГисЬег <3е1і- 
пеаііоп апсі іпЬегіІапсе. — Ат. I . Мс<1. Оепеі.. 
1981, ѵ. 9, р. 25-30. 

КРАНИО - КАРНО - ТАРЗАЛЬНАЯ 
ДИСПЛАЗИЯ (СКАМОСАКРОТАК- 
8АЬ ОѴ8РБА8ІА). 

Синонимы : синдром Фримена — Шел- 
дона; синдром «свистящего лица». 

Заболевание описано в 1938 г. Е. Ргее- 
шап и 3. ЗЬеІсіоп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: лицо «свистящего человека», микро- 
стомия, гипоплазия крыльев носа, уль- 
нарная девиация пальцев кисти, мно- 
жественные контрактуры суставов. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ные изменения при синдроме заключа- 
ются в нарушении строения лица и 
скелетно-мышечной системы. Аномалии 
лица: гипертелоризм, энофтальм, эпи- 
кант, сходящееся косоглазие и блефа- 
рофимоз, маленький нос с узкими носо- 
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выми ходами и гипоплазированными 
крыльями, длинный фильтр, маленькая 
верхняя губа, две вертикальные бороздки 
на подбородке, микрогения. Перечис- 
ленные аномалии придают лицу харак- 


терное выражение «свистящего человека» 
(рис. 50, а). Небо высокое, язык малень- 
кий. К изменениям скелета относятся 
сколиоз, вывихи тазобедренных суста- 
вов, множественные сгибательные кон- 




Рис. 50. Кранио-карпо- 
тарзальная дисплазия. 

а — больной в возрасте 1 года 
(особенности строения лица) 
(объяснение в тексте); б — 
больной в возрасте 20 лет 
(выраженный кифосколиоз, 
деформация стоп); в - уль- 
нарная девиация кистей у того 
же больного. 
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трактуры крупных суставов, камптодак- 
тилия, высокий свод стопы, косолапость 
(рис. 50, б). Характерными рентгенологи- 
ческими признаками являются верти- 
кальная ориентация таранной кости и 
смещение II плюсневой кости кзади. 
Постоянный признак синдрома — уль- 
нарная девиация пальцев (рис. 50, в) — 
связан не с костными нарушениями, 
а с поражением либо локтевого нерва, 
либо соответствующих мотонейронов. 
Пороки развития внутренних органов не 
характерны. Умственное развитие обыч- 
но нормальное, рост немного ниже 
нормы. Продолжительность жизни боль- 
ных нормальная. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. Предполагается существова- 
ние аутосомно-рецессивных форм син- 
дрома. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аіѵез А. Р. Р., Агегесіо Е. 8. Кесеззіѵе Гогш 
оГ Ргеетап — ЫіеЫоп яупёготе. — I. МеФ 
Оепеі., 1977, ѵ. 14, р. 139-141. 

1 ѴеІШеіп А., Вискіщег С., Вгаип А. а. 
Ваіаи II. В., ѵоп. А Гатііу \ѵііЬ ѵѵішіііпц- 
Гасе-зупйготе. — Ншп. Оепеі., 1980, ѵ. 55, 
р. 171-189. 


КРАНИОСИНОСТОЗ (СКАМО- 
8ѴМ08Т08І8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: аномальная форма черепа. 

Клиническая характеристика. Кранио- 
синостоз — это преждевременное зара- 
стание черепных швов, приводящее к 
асимметрии (плагиоцефалия) и деформа- 
циям черепа. Чаще всего встречается 
скафоцефалия (длинный узкий череп с 
выступающим лбом и затылком) вслед- 
ствие преждевременного зарастания 
стреловидного шва. Туррицефалия (ба- 
шенный череп) возникает из-за прежде- 
временного зарастания венечного и 
стреловидного швов. Брахицефалия 
развивается в результате зарастания 
венечного шва. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М > Ж. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный и аутосомно-рецессивный. 


Дифференциальный диагноз: черепно- 
лицевой дизостоз; акроцефалосиндакти- 
лия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЗкіІШо 7.. Маіхоп О. СгапІ 08 уп 08 І 08 І 8 : а геѵіехѵ 
оГ 519 зигфсаі раііепіз,— Ресііаігісв, 1968, 
ѵ. 41, р. 829-853. 


КРИПТОФТАЛЬМ (СКѴРТОРН- 
ТНАБМ08). 

Синоним: синдром Фразера. 

Впервые описан в 1962 г. С. Ргазег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: криптофтальм, дефекты ушных 
раковин и аномалии гениталий. 

Клиническая характеристика. Крип- 
тофтальм — недоразвитие или отсутст- 
вие глазного яблока, часто сочетаю- 
щееся с отсутствием век и глазных ще- 
лей. Криптофтальм может сочетаться со 
следующими пороками развития : низкий 
рост волос на латеральных поверхно- 
стях лба, гипоплазия крыльев носа, ано- 
малии ушных раковин, кожные синдак- 
тилии, аномалии гениталий (гипоспадия, 
крипторхизм, двурогая матка, атрезия 
влагалища и гипертрофия клитора). 
В некоторых случаях наблюдаются ги- 
пертелоризм, дефекты слезного канала, 
расщелина неба, срединная расщелина 
лица, атрезия наружного слухового 
канала и дефекты среднего уха, стеноз 
или атрезия гортани, аномалии почек, 
атрезия ануса. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргазег С. К. Оиг уепеіісаі 'ТоасГ. А геѵіеѵѵ 

оГ 8оте азресів оГ ^епеіісаі ѵагіаііоп. — 

Апп. Нит. Оепеі., 1962, ѵ. 25, р. 387 — 415. 


КСЕРОДЕРМА ПИГМЕНТНАЯ 
(ХЕКСЮЕКМА РІСМЕМТ08ГІМ). 

Синонимы : пигментный эпителиоматоз, 
дерматоз Каноніи. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: повышенная чувствительность к УФ- 
лучам, фотофобия, развитие рака кожи. 


96 



Рис. 51. Лицо больного с пигментной ксе- 
родермой. 

Клиническая характеристика. Прояв- 
ляется повышенной чувствительностью 
кожи к УФ-лучам и фотофобией. На от- 
крытых участках тела развиваются ат- 
рофия кожи, гиперпигментация типа вес- 
нушек или лентиго, телеангиэктазии, 
кератоз, ангиомы (рис. 51). В дальней- 
шем на пораженных местах возникают 
предраковые изменения (сенильный кера- 
тоз, кератоакантома, базально-клеточ- 
ные карциномы, злокачественные мела- 
номы, редко — фибросаркомы) и про- 
исходит раковое перерождение кожи. 
Чаще всего поражаются губы. Разви- 
ваются кератиты и рубцы роговицы, зло- 
качественные опухоли конъюнктивы и 
век. Характерны аминоацидурия, дефек- 
ты зубов. Первичный дефект — нару- 
шение темновой репарации ДНК. 

У новорожденных заболевание про- 
является в виде фотофобии. Кожные 
изменения появляются к 3 — 4 годам, 
продолжительность жизни - менее 20 
лет. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов - М1 : Ж1. 

4 С. И. Козлова и др. 


Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: ксеро дер- 
ма и умственная отсталость ; аутосомно- 
доминантная пигментная ксеродерма; 
другие фотодерматозы с малигнизацией. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СІеаѵег У. Е. Хегосіегта ріатетояшп: Ьіо- 
сЬетісаІ апсі ^епегіс сЬагасіегІ8ііс8. - Апп. 
Ке\ѵ. Оепеі., 1975, ѵ. 9, р. 19 — 38. 
ЕІ-Не/пат Н.. 8тііН 8. М. а. Репгозе Ь. 8. 
Хегосіегта рі§тепІ 08 ит - ІІ8 іпЬегііапсе апсІ 
геІаІіопвЬір Іо іЪе АВО ЫоосТагоцр $у8Іет. — 
Апп. Ниш. Оепеі., 1965, ѵ. 28, р 273- 
290. 

8іефапіпі М., Кецгег И-'., йаірга С. еі аі. Е>Ше- 
гепсез іп ! !іс Іеѵеіз о! I } V гераіг апсі іп 
сііпісаі 8утрІотез іп 1\ѵо аіЬь аГГесІссІ Ьу 
хегосіегта рі§тепІ 08 ит. - Нит. Оепеі 
1980, ѵ. 54, р. 177-182. 


КСЕРОДЕРМА И УМСТВЕННАЯ 
ОТСТАЛОСТЬ (ХЕКСЮЕКМА АХО 
МЕІЧТАЬ КЕТАКОАТЮ1Ѵ). 

Синонимы : синдром Рида, пигментная 
ксеродерма с микроцефалией. 

Заболевание описано в 1965 г. 
\У. Кееё с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: пигментная ксеродерма, микроце- 
фалия, карликовость. 

Клиническая характеристика. При 
данном синдроме отмечаются фотофо- 
бия и другие проявления пигментной 
ксеродермы в сочетании с умственной 
отсталостью, микроцефалией, низким 
ростом, хореоатетозом, мозжечковой 
атаксией, нейросенсорной глухотой, уко- 
роченным ахилловым сухожилием и по- 
ловым инфантилизмом. Рентгенографи- 
чески определяется отставание костного 
возраста. 

Популяционная частота неизвестна. 
Заболевание редкое. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: ксеродер- 
ма пигментная; другие фото дерматозы 
с неврологическими нарушениями. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кеей IV., Мау 8. В. а. Шскеі \Ѵ. К. Хего- 
сіегта рі§тепЮ$ит ѵѵііЬ пеигоіофсаі сот- 
р1ісаІіоп8. — АгсЬ. Оегтаіоі., 1965, ѵ 91 
р. 224-226. 
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ЛАРСЕНА СИНДРОМ (БАК8ЕІЧ 
8ѴХОКОМЕ). 

Синоним: множественные врожденные 
вывихи, необычное лицо и скелетные 
аномалии. 

Синдром выделен в самостоятельную 
нозологическую единицу в 1950 г. 
Ь. Ьагзеп с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: плоское лицо с вдавленной спин- 
кой носа и выступающим лбом, мно- 
жественные вывихи, особенно крупных 
суставов, цилиндрическая форма паль- 
цев. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома характерны вывихи в колен- 
ных, тазобедренных, плечевых, локтевых 
суставах (обычно двусторонние) (рис. 52). 
Часто отмечается косолапость (варусная 
или вальгусная). Пальцы рук имеют 
цилиндрическую форму, ногти короткие, 
первые пальцы широкие, отмечается 
камптодактилия. Больные имеют ха- 
рактерное лицо: выступающий лоб, 
вдавленная спинка носа, гипертелоризм, 
в некоторых случаях имеется расщелина 
неба. При рентгенологическом иссле- 
довании выявляются смещение кпереди 
большеберцовой кости по отношению 
к бедренной, аномалии костей запястья 
и плюсны (кости укорочены, их окостене- 

Рис. 52. Внешний вид новорожденного с 
синдромом Ларсена (множественные вывихи 
в крупных суставах, лицо с уплощенной спин- 
кой носа). 



ние задерживается), уплощение тел шей- 
ных позвонков, несмыкание их дужек, 
кифоз. Большинство аномалий при дан- 
ном синдроме связано с гипоплазией 
носовых, плечевых, пястных, малобер- 
цовых и плюсневых костей. Описаны 
случаи летального исхода на 1-м году 
жизни от нарушения дыхания вследст- 
вие недостаточной ригидности надгор- 
танника, черпаловидного хряща; трахеи. 
Пороки внутренних органов не характер- 
ны, известны лишь отдельные наблюде- 
ния пороков сердца, гидроцефалии, 
гидронефроза при этом синдроме. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный и аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз: артрогри- 
поз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кикіік М., 8еетапоѵа Е . , .ІоЛ ./., Напсігеі У., 
Кіап 7.. Ьагзепиѵ зупёгот. — Сзі. ресііаі., 
1979, г. 34, 1. 342-343. 

КоЬегиоп Р. \Ѵ., Ко 2 Іо\ѵзкі К. а. МіМІеІоп 
К. IV. Ьагзеп’з зугкіготе : іЬгее сазез ѵѵііЬ 
тиШрІе соп^епііаі (оіпі ёізіосаііопз апсі 
ёізііпсііѵе Гасіез. — Сііп. Ресііаг., 1975, ѵ. 14, 
р. 53-60. 


ЛЕГКИХ ФИБРОЗ ИДИОПАТИ- 
ЧЕСКИЙ (РІЛ.МОХАКѴ РІВК08І8 

тюРАтніс). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: клинические симптомы хрониче- 
ской легочной недостаточности; фиброз 
легких на рентгенограмме. 

Клиническая характеристика. Первым 
симптомом заболевания могут быть 
характерные деформации пальцев в виде 
барабанных палочек. Характерны про- 
грессирующая одышка, цианоз, полици- 
темия. При рентгенологическом иссле- 
довании выявляется диффузный легоч- 
ный фиброз. Заболевание сопровожда- 
ется повышенной концентрацией 1§А. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: хрониче- 
ские легочные заболевания. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ни%кез Е. Ратіііаі іпіегзііііаі риітопагу 

ЯЬго8І8. - ТЬогах, 1964, ѵ. 19, р. 515-525. 

ЛЕЙКОДИСТРОФИЯ ГЛОБОИД- 
НОКЛЕТОЧНАЯ (СЬОВОЮ СЕІХ 
ЬЕІЖСШѴБТКОРНѴ). 

Синоним: болезнь Краббе. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: характерная неврологическая симп- 
томатика; повышение в ликворе альбу- 
мина и а 2 -глобулина ; снижение актив- 
ности Р-галактозидазы. 

Клиническая характеристика. Забо- 
левание манифестирует в 4 — 6 мес жизни, 
когда появляются раздражительность, 
повышение тонуса в нижних конечно- 
стях, развитие позы децеребрационной 
ригидности во время крика. В 6 — 8 мес 
ребенок перестает приобретать новые и 
утрачивает ранее полученные двигатель- 
ные навыки. Появляется нистагм, а за- 
тем слепота вследствие атрофии зри- 
тельного нерва. К 9 — 12 мес развивается 
спастический тетрапарез с преоблада- 
нием тонуса в разгибательных группах 
мышц. С возрастом учащаются приступы 
судорог, появляются необъяснимые пе- 
риодические подъемы температуры. Раз- 
вивается деменция, которая может дохо- 
дить до степени идиотии. На поздних 
стадиях заболевания исчезают сухо- 
жильные рефлексы, развиваются мышеч- 
ная гипотония, аспирационные пневмо- 
нии. Смерть наступает до 2 лет. При 
лабораторном исследовании в спинно- 
мозговой жидкости обнаруживается 
повышение уровня альбумина, « 2 -глобу- 
лина и снижение уровня Р] -глобулина и 
у-глобулина. Отмечается снижение (3- 
галактозидазы цереброзидов, в результа- 
те чего цереброзиды накапливаются 
в глобоидных клетках, которые содержат 
огромные измененные лизосомы, бога- 
тые Р-глюкуронидазой и кислой фос- 
фатазой. 

Биохимический дефект может быть 
обнаружен при исследовании мозга, 
лейкоцитов, фибробластов кожи. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 


Дифференциальный диагноз: метахро- 
матическая лейкодистрофия; судано- 
фильная лейкодистрофия; лейкодистро- 
фия Пелицеуса — Мерцбахера; спонгиоз- 
ная дегенерация мозга; другие типы 
лейкодистрофий и дегенеративных за- 
болеваний нервной системы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Раггеі П. Г., Репу А. К., КаЬаск М. М. а. 
МсКкапп С. М. ОІоЬоіё сеіі (КгаЬЬе) 
ІеикосіувІгорЬу : Ьеіегогу§оіе сіеіесііоп іп сиі- 
іигей 8кіп ГіЬгоЫа8І8. — Ат. 4. Нит. Оепеі 
1973, ѵ. 25, р. 604-609. 

Ѵапіег М. Т., Еѵеппегкоіт Ь.. Маиззоп Л.-Е. 
еі аі. Ргепаіаі 0іа§по8І8 оГ КгаЬЬе ёізеа- 
8е. — Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 20, р. 79-89. 


ЛЕЙКОДИСТРОФИЯ МЕТАХРО- 
МАТИЧЕСКАЯ (МЕТАСНКОМАТІС 
ЬЕШООѴБТКОРНѴ). 

Заболевание описано в 1925 г 
ЗѴ. 8 сЬоІ 2 . 

Минимальные диагностические призна- 
ки: прогрессирующая потеря психомо- 
торных навыков; увеличение концентра- 
ции белка в спинномозговой жидкости; 
снижение скорости проведения импуль- 
са по периферическим нервам; дефи- 
цит цереброзидсульфатазы. 

Клиническая характеристика. Разли- 
чают 3 клинические формы : 

1. Поздняя инфантильная метахрома- 
тическая лейкодистрофия проявляется 
чаще всего в возрасте 12—16 мес. Пер- 
выми симптомами являются признаки 
нарушения психомоторного развития : 
прежде всего дети перестают ходить, 
потом начинают плохо стоять, отмечает- 
ся переразгибание в коленных суставах, 
затем в процесс вовлекаются верхние 
конечности (рис. 53). Появляются другие 
двигательные нарушения: нистагм, ди- 
зартрия, расстройство глотания, мышеч- 
ная гипотония; дети перестают самостоя- 
тельно сидеть (в 2 — 2 1 / 2 года). В связи 
с вовлечением как центральной, так и 
периферической нервной системы у боль- 
ных могут наблюдаться спастичность 
мышц и гиперрефлексия или гипотония 
и гипорефлексия. Иногда имеют место 
снижение рефлексов на нижних конечно- 
стях и повышение их на верхних. Со вре- 
менем пропадает речь. Могут наблю- 
даться атрофия зрительного нерва и па- 
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Рис. 53. Внешний вид больного ребенка с ме- 
тахроматической лейкодистрофией. 


дологические изменения сетчатки, судо- 
роги. 

2. Ювенильная метахроматическая 
лейкодистрофия проявляется в первую 
очередь атаксией, нарушением походки. 
Прогрессирование процесса медленное. 

3. Форма взрослых проявляется симп- 
томами поражения базальных ганглиев. 
Постепенно нарастает деменция, появ- 
ляются нарушения поведения. Основной 
биохимический дефект заключается в на- 
рушении деградации сульфатидов вслед- 
ствие дефицита цереброзидсульфатазы, 
с их накоплением в ЦНС, сетчатке и 
внутренних органах. В спинномозговой 
жидкости обнаруживаются повышение 
содержания белка, клеточно-белковая 
диссоциация; в крови, моче находят 
повышение содержания сульфатидов. 
Патоморфологически определяется диф- 
фузная симметричная демиелинизация 
ЦНС. 

Популяционная частота — 1 : 40000. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 


Дифференциальный диагноз : глобоид- 
ноклеточная лейкодистрофия; судано- 
фильная лейкодистрофия; лейкодистро- 
фия Пелицеуса — Мерцбахера; другие 
типы лейкодистрофий и состояния де- 
генерации проводящих путей нервной 
системы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Наіііа Т., Раіо /., Наіііо М. а. Ісеп А. 
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саі, ЪіосЬетісаІ апсі пеигораіЬо1о§іса1 
8Іийіе8 іп піпе пеѵѵ сааев.— АгсЬ. Ыеигоі., 
1980, ѵ. 37, р. 42-46. 
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Репу А., КаЬаск М. ІпГапІіІе ап<1 аііиіі- 
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ЛЕЙКОДИСТРОФИЯ ПЕЛИЦЕУ- 
СА— МЕРЦБАХЕРА (РЕІЛ2АЕІІ8- 
МЕК2ВАСНЕК 8ѴХОКОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отставание моторного развития; 
атаксия, нистагм; начало заболевания — 
в 4 — 6 мес. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание относится к группе лейкодистро- 
фий, медленно прогрессирует, возраст 
начала — 4 — 6 мес. Наиболее ранним 
симптомом является непостоянный ни- 
стагм (вертикальный, горизонтальный, 
ротаторный). Дети отстают в моторном 
развитии, наблюдается постепенная по- 
теря двигательных навыков. Позже раз- 
виваются контрактуры и спастический 
парез нижних конечностей, атаксия, хо- 
реиформные движения. Движения рук 
неуверенные и вялые. Умственное и ре- 
чевое развитие в большинстве случаев 
в пределах нормы. Средняя продолжи- 
тельность жизни — 16 — 25 лет. На аутоп- 
сии обнаруживают диффузную демиели- 
низацию белого вещества мозга. 

Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: Коккейна 
синдром; лейкодистрофия ортохрома- 
тическая; лейкодистрофия меі ахрома- 
тическая; лейкодистрофия глобоидно- 
клеточная; другие типы лейкодистрофий 
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и дегенеративных заболеваний нервной 
системы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кепіег И 7 . О., СаЬгееЬ Р. У., Них Них Т. \Ѵ. 
еі аі. Соппаіаі Реіігаеиз — МеггЬасЬег 
сіізеазе \ѵііЬ соп{>епііа1 зігісіог іп 1\ѵо таіег- 
пеі соизіпз. — Асіа ІЧеигораіЬ., 1981, ѵ. 54, 
р. 11-17. 


ЛЕЙЦИНОЗ (МАРЬЕ 8ѴКГР ЫКІ- 
NЕ ОІ8ЕА8Е). 

Синоним : болезнь «моча с запахом 
кленового сиропа». 

Минимальные диагностические призна- 
ки: неврологическая симптоматика; ха- 
рактерный запах мочи; гиперлейцине- 
мия; гипервалинемия. 

Клиническая характеристика. Клини- 
чески заболевание проявляется на 1-й 
неделе жизни рвотой, пронзительным 
криком и появлением характерного за- 
паха мочи, напоминающего запах кле- 
нового сиропа или отвара овощей. Не- 
врологическая симптоматика включает 
отсутствие сухожильных рефлексов, ги- 
потонию, генерализованные и очаговые 
судороги, нарушение ритма дыхания; 
характерна тяжелая умственная отста- 
лость. Имеющиеся изменения могут при- 
вести к коматозному состоянию и 
смерти. В основе заболевания лежит 
ферментный блок в процессе декарбок- 
силирования аминокислот с разветвлен- 
ной цепью — лейцина, изолейцина, ва- 
лина. Уровень этих аминокислот в крови 
и моче повышен. Повышена экскреция 
с мочой кетокислот. 

Популяционная частота — 1 : 1 25 000 — 
300 000. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : гипервали- 
немия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ІѴопк Р. И'. К., Уихіісс Р., 8тііИ С. Р. а. 

Нзіа И. У,- У. А сазе оі' сіаззісаі таріе 

зугир игіпе сіізеазе. «Ыатіпе поп-гезроп- 

зіѵе»,— Сііп. ОепеП, 1972, ѵ. 3, р. 27 — 33. 


ЛЕНТИГО МНОЖЕСТВЕННЫХ 
СИНДРОМ (ЬЕІМТЮШЕ8 8Ѵ^КО- 
МЕ, МЫЬТІРЬЕ). 

Синоним: синдром «ЬЕОРАІШ». 

Впервые описан в 1969 г. К. Оогііп 
с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: множественные лентиго; стеноз 
легочной артерии ; умеренный гипертело- 
ризм, аномалии гениталий, глухота. 

Клиническая характеристика. Назва- 
ние синдрома составлено из заглавных 
букв названий симптомов, входящих в его 
состав : Іепііао, 80 % ; ЕСО (аномалии 
ЭКГ), 95 % ; осиіаг Ьурегіеіогізт (глазной 
гипертелоризм), 75 % ; риішопіс зіепозіз 
(стеноз легочной артерии), 95%; аЬпог- 
шаііііез оГ цеп і Іа На (аномалии гениталий), 
50%; геіагёаііоп оГ §го\ѵіЬ (отстава- 
ние роста), 90 % и ёеаГпезз (глухота), 15%. 
Лентиго представляют собой пигмент- 
ные пятна размером от 1 до 5 мм, 
по цвету более темные, чем веснушки, не 
чувствительные к ультрафиолетовому 
облучению и локализующиеся в ос- 
новном на шее и туловище. Аномалии 
ЭКГ проявляются признаками наруше- 
ния внутрижелудочковой проводимо- 
сти, изменениями зубцов Р, удлинением 
интервала Р — <3 и расширением комп- 
лекса <ЗК8. Кроме стеноза легочной 
артерии, встречаются субаортальный 
стеноз, гипертрофическая кардиопатия, 
дефект межпредсердной перегородки. 
Аномалии гениталий включают крип- 
торхизм, гипоспадию, иногда агене- 
зию или гипоплазию гонад, гипогона- 
дизм. В 50% случаев имеются крыловид- 
ные лопатки, в 35 % — шейный птери- 
гиум. Отмечается воронкообразная или 
килевидная деформация грудной клетки. 
Для больных характерны треугольное 
лицо с выступающими височными об- 
ластями и массивной нижней челюстью, 
птоз, оттопыренные уши. У некоторых 
больных описаны случаи умеренной 
умственной отсталости. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- до- 
минантный с высокой пенетрантностью 
и различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
Нунан. 
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ЛЕНЦА СИНДРОМ (БЕ1М2 8ѴГ4- 
ОКОМЕ). 

Синоним : синдром микрофтальмии и 
аномалии пальцев. 

Впервые описан в 1955 г. \Ѵ. Бепг. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: односторонняя микрофтальмия или 
анофтальмия; деформация пальцев; мик- 
роцефалия ; деформированные ушные 


Рис. 54. Анофтальмия, оттопыренные ушные 
раковины, узкое лицо у больного с синдромом 
Ленца. 



раковины; астеническое телосложение. 

Клиническая характеристика. Типичны 
умеренная микроцефалия, микрофталь- 
мия или анофтальмия, деформирован- 
ные, низко расположенные и увеличен- 
ные ушные раковины. Лицо узкое, длин- 
ное (рис. 54). Нередко встречаются 
расщелина неба, гамартомы языка. 
Аномалии пальцев включают синдакти- 
лию, рудиментарную постаксиальную 
полисиндактилию. Стопы в эквинова- 
русном положении. Встречаются раз- 
личные пороки сердца и желудочно- 
кишечного тракта. Больные астениче- 
ского телосложения с узкими плечами 
и бедрами. Отмечаются нарушение при- 
куса и частичная адонтия. Умственное 
развитие часто на уровне погранич- 
ного состояния. 

Популяционная частота неизвестна. 
Заболевание редкое. 

Соотношение полое — М1 : ЖО. 

Тип наследования — Х-сцепленный 
рецессивный. У гетерозиготных носи- 
тельниц бывают минимальные признаки 
в виде аномалий пальцев, узкого лица, 
дефектов зубов и др. 

Дифференциальный диагноз: глазо-зу- 
бо-костная дисплазия : хромосомы 1 3 три- 
сомии синдром; Меккеля синдром; мик- 
рофтальмия без аномалий пальцев. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сіапве А. Ьепг тісгорЬіЬаІтіа : а таііогтаііоп 
зупёготе ѵѵііЬ ѵагіаЫе ехргеззіоп оГ тиіііріе 
соп§епіІа1 апотаііез. — Сап. 1. ОрЬіЬаІт., 
1983, ѵ. 18, р. 41-44. 

Бет \Ѵ. Кесе88Іѵ-§е8сЫесЬі8ёеЬишіепе Мікго- 
рЬіЬаІтіе тіі тиіііріеп МІ88Ъі1ёип§еп. — 
2. КіпёегЬеіІк., 1955, Вё. 77, 8. 384-390. 


ЛЕПРЕЧАУНИЗМ (ЬЕРКЕСНАС- 
ГМ8М). 

Впервые описан в 1948 г. ЗУ. БопоЬие. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гротескные черты лица с гиперте- 
лоризмом, толстыми губами, большими 
низко расположенными ушами; гир- 
сутизм; увеличение молочных желез и 
наружных половых органов; гиперпла- 
зия островкового аппарата поджелудоч- 
ной железы; фолликулярные кисты 
яичников. 
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Клиническая характеристика. Лепреча- 
унизм проявляется типичным внешним 
видом больных : лицо гротескное, гипер- 
телоризм, выпуклые глаза, плоская пере- 
носица, большой рог с толстыми губами, 
расширенный кончик носа и выступаю- 
щие ноздри; уши большие, низко рас- 
положенные (рис. 55, а); микроцефалия 
(в некоторых случаях), аркообразное 
небо. Диагностически важным призна- 
ком является увеличение молочных же- 
лез, клитора, половых губ у девочек и 
полового члена — у мальчиков. В связи 
с трудностями кормления больные край- 
не истощены, что приводит к появле- 
нию дополнительных кожных складок, 
особенно выраженных на конечностях 
(рис. 55, б). При синдроме могут встре- 
чаться пупочные и паховые грыжи, рас- 
хождение прямых мышц живота, крип- 
торхизм, необычно большие кисти и 
стопы, гипотония, задержка окостене- 
ния. Дети с лепречаунизмом рождаются 
недоношенными, с внутриутробной ги- 
потрофией. Характерна задержка психо- 
моторного развития. Смерть наступает 
на 1-м году жизни. Отмечаются гиперин- 
сулинемия, гипогликемия, аминациду- 
рия, накопление гликогена и железа 
в клетках печени; на аутопсии — ги- 
перплазия и фолликулярные кисты яич- 
ников, гиперплазия островкового аппа- 
рата поджелудочной железы, гипертро- 
фия и кальциноз почек. 


Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : ЖЗ. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: Коккейна 
синдром, хромосомы 8 трисомии син- 
дром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Тау/ог 8.. РоіЬкаІпу ./. М., Затиек В. еі аі. 
ЁергесЬаипівт : а соп^епііаі сІеГесІ іп гЬе 
іпвиііп гесерііоп. — Сііп. Кее., 1980, ѵ. 28, 
р. 408 А. 


ЛЕЦИТИН-ХОЛЕСТЕРИН-АЦЕ- 
ТИЛТРАНСФЕРАЗЫ ДЕФИЦИТ (ЬЕ- 
СІТН^-СНОЕЕ8ТЕНОЬ АСѴЕТКАІУ- 
8ЕЕКА8Е ОЕРІСІЕІ8СѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: помутнение роговицы; анемия, про- 
теинурия, гиперлипидемия; отсутствие 
активности лецитин-холестерин-ацетил- 
трансферазы. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ными чертами заболевания являются 
помутнение роговицы, нормохромная 
анемия, протеинурия. У всех пациентов 
в крови обнаруживаются мишеневид- 
ные клетки. В 50% случаев находят 
пенистые клетки в костном мозге и поч- 
ках; у ряда больных описаны случаи по- 
дагры, сахарного диабета и почечной па- 
тологии. Биохимически выявляются сни- 
жение уровня эфиров холестерина ниже 
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10%, гиперхолестеринемия, повышение 
содержания в плазме лецитина, сниже- 
ние лизолецитина, гиперлипидемия. 
Электрофоретически не выявляются пре- 
Р- или а-липопротеины. Липидный со- 
став эритроцитов отличается от нормы 
повышенным содержанием холестерина 
и лецитина. Патогномоничным призна- 
ком является отсутствие активности 
лецитин-холестерин-ацетилтрансферазы, 
участвующей в эстерификации холесте- 
рина непосредственно в плазме крови. 
Прогноз для жизни благоприятный. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : болезнь 
накопления эфиров холестерина; бо- 
лезнь Волмана. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ТеізЪегу Р., С]опе Е. а. ОІаіхеп В. Оепеіісз о( 
ЬСАТ (ІесіПп: сЬоІезІегоІ асуІІгапзГегазе) 
йеПсіепсу. — Апп. Ниш. ОепеТ, 1975, ѵ. 38, 
р. 327-331. 

ІІІегтапп С., Меп:еІ Н. Оіекег Р. еі аі. 
ЕесіІіп-сЬоІезІегоІ-асуІІгапзГегазе ОеГісіепсу : 
аиіозотаі гесеззіѵе Ігапзтіззіоп іп а 
Іаг^е кіпсігеё. — Сііп. ОепеТ, 1981, ѵ. 19, 
р. 448-449. 


ЛЕША - НИХАНА СИНДРОМ 
(ЬЕ8СН — NVНАN 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: Х-сцепленная первичная 
гиперурикемия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: хореоатетоз; умственная отсталость, 
аутоагрессия; повышение уровня моче- 
вой кислоты в крови и моче. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром Леша — Нихана проявляется хорео- 
атетозом и спастическим церебральным 
параличом, отставанием моторного и 
умственного развития. Характерной чер- 
той является изменение поведения — ау- 
тоагрессия с серьезными самоповрежде- 
ниями. Кроме того, больные имеют 
симптомы подагры: повышение уровня 
мочевой кислоты в крови, гематурию, 
кристаллурию, камни в мочевыводящих 
путях, нефропатию, отложение солей 
мочевой кислоты р суставы, острый 
артрит. Частым признаком является 
умеренная мегалобластическая анемия. 


устойчивая к терапии витамином В 12 . 
Обнаруживается дефицит фермента гипо- 
ксантин - гуанин - фосфорибозил - транс- 
феразы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: подагра. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МоПоп N. Е., Еаіоиеі 8. М. Оепеііс ерісіетіоіо- 
§у оГ ЬезсЬ — ІМуЬап сіізеазе.— Ат. 3. Ншп. 
Оепеі., 1977, ѵ. 29, р. 304-307. 

Рсуегек Ко/ег У., Киіепйа 7... МасЫН 
УѴекпеН М. ЗупЛгот ЬезЬйѵ — ^Ьапйѵ,— 
Сзі. реЛіаІ. 1984, г. 39, 1. 327-329. 


ЛИМФЕДЕМА, ТИП I (ЕѴМРНЕ- 
ЭЕМА, ТУРЕ I). 

Синонимы: врожденная наследственная 
лимфедема; Милроя болезнь. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отеки нижних конечностей. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется отеком нижних конеч- 


Рис. 56. Отек нижних конечностей при лим- 
федеме, тип 1. 
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ностей (рис. 56), обнаруживающимся 
уже при рождении. Степень отека варь- 
ирует от небольшой припухлости в облас- 
ти лодыжек до выраженного увеличения 
объема стоп, голеней, бедер. Кожа в 
области отека может быть нормальной 
или истонченной. При надавливании ос- 
тается ямка. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: лимфеде- 
ма, тип II. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ногакоѵа Н., Зеетапо ѵа Е. Міігоу зупйготе. 

Ргосеейіп§8 йегтаі. — Соп§г. Вгихеііез, 1983, 

р. 123. 

ЛИМФЕДЕМА, ТИП II (ЕѴМРНЕ- 
ОЕМА, ТУРЕ II). 

Синонимы : идиопатическая лимфе- 
дема; лимфедема, гип Мэйджа. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : отек конечностей ; данные лимфангио- 
графии. 

Клиническая характеристика. Лимфе- 
дема II типа чаще всего проявляется 
в возрасте от 20 до 40 лет. Поражены 
обычно нижние конечности, хотя могут 
быть изменены и верхние. В половине 
случаев отмечается двустороннее пора- 
жение. Тяжесть проявлений сильно варь- 
ирует. Для постановки данного диагноза 
необходимо исключить все случаи вто- 
ричной лимфедемы вследствие инфек- 
ции, воспаления венозных и лимфати- 
ческих сосудов, сосудистой опухоли, кар- 
циномы предстательной железы, опухоли 
тазовой области. Описано сочетание 
поздней формы лимфедемы (с пораже- 
нием обеих нижних конечностей, кистей и 
лица) с синдромом желтых ногтей. 
В 1 % случаев заболевание осложняется 
лимфангиосаркомой . 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный ; в сочетании с синдромом желтых 
ногтей — аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз: лимфеде- 
ма, тип I; Нунан синдром; хромосомы 
X моносомии синдром. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

7 исИетз К. Паз Ьегейкаегс ЕутрЬосйст, Іур 
Меі§е.— Кііп. ЗѴзсЬг., 1963, Вй. 41, 8. 328 — 
332. 


ЛИПОГРАНУЛОМАТОЗ (ІЛРО- 
СКАР»ШЬ0МАТ08І8). 

Синоним: болезнь Фарбера. 

Заболевание описано в 1959 г. 
8. РагЬег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отдельные опухолевидные образова- 
ния в области запястий, лодыжек (гисто- 
логически — пролиферация гистиоцитов, 
лимфоцитов, фибробластов, других кле- 
точных элементов); наличие «пенистых» 
клеток в гранулемах, а также в печени, 
почках и других органах; признаки 
поражения ЦНС. 

Клиническая характеристика. Для за- 
болевания типичны быстро прогресси- 
рующее течение, ранняя смерть (до 2- 
летнего возраста). Клинически выявля- 
ются охриплость голоса, шумное дыха- 
ние, ограничение движения в суставах, 
мягкие подкожные опухолевидные мас- 
сы на дорсальной поверхности запястий 
и лодыжек; отставание в умственном 
развитии, повышенная возбудимость ; 
хронические заболевания внутренних ор- 
ганов. Другими признаками заболевания 
являются артропатия, кахексия (если па- 
циенты живут более 2 лет). Возраст про- 
явления болезни — первые месяцы жиз- 
ни; изменения суставов не определя- 
ются до 2-3- летнего возраста. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: гистио- 
цитоз; ревматоидный артрит; липоид- 
ный дерматоартрит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Атігкакіті С. Н., НаДііф Р., СкаІатЬог 

М. А. а. Нопагі 3. Еатіііаі 1іро§гапи1ота- 

І08І8 (РагЬег’8 йівеазе).— Сііп. Оепеі., 1976, 
ѵ. 9, р. 625-630. 

Зиуііа М., Оиіапеу 7. Т. а. М овег Н. IV. 

Сегатійаяе йеГісіепсу іп РагЬег’8 йівеаве 
(1іро§гапи1ота108І8). — §сіепсе, 1972, ѵ. 178, 

р. 1100-1102. 
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ЛИПОДИСТРОФИЯ ТОТАЛЬНАЯ 
ВРОЖДЕННАЯ (СОМСЕМТ АЬ ТО- 
ТАХ ЫРООѴ8ТКОРНѴ). 

Синонимы : синдром Берардинелли, син- 
дром Сейп — Лоуренса. 

Заболевание описано в 1946 г. 
К. Ьаигепсе. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: генерализованное отсутствие под- 
кожного жирового слоя. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется с рождения и харак- 
теризуется генерализованным отсутстви- 
ем подкожного жирового слоя, высту- 
пающей венозной сетью, гирсутизмом, 
большими кистями и стопами, грубой ко- 
жей, пигментированными участками 

Рис. 57. Внешний вид больной с врожденной 
тотальной липодистрофией. 

Фотография любезно предоставлена проф. Н. Кіісіі- 
8 ег - 



акантоза в области шеи и подмышечных 
впадинах. У больных отмечаются курча- 
вые волосы, оттопыренные уши, аде- 
ноидная и тонзиллярная гиперплазия, 
гиперплазия полового члена и клитора, 
пупочные грыжи (рис. 57). Со стороны 
внутренних органов отмечаются гепа- 
тоспленомегалия, нефромегалия, поли- 
кистоз яичников, в некоторых случаях — 
гидронефроз и гидроуретер. Частым 
признаком является олигоменорея. На- 
блюдаются преждевременное костное 
созревание, гипертрофия эпифизов, 
утолщение кортикального слоя диафи- 
зов и умеренный склероз длинных труб- 
чатых костей. У взрослых пациентов 
часто выявляются признаки некетоне- 
мического инсулинорезистентного диа- 
бета. В сыворотке крови снижен уровень 
гормона роста, инсулина, триглицери- 
дов, свободных жирных кислот; воз- 
можна гиперпротеинемия. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: лепречау- 
низм; Коккейна синдром; диэнцефаль- 
ный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нтетап С. А., докатоп А., Ѵагто М. а. 
Вііггагд К. М. Соп§епіІа1 ІіройувІгорЬу : ап 
епсіосгіпе зішіу іп іКгее 8ІЫіп§8 I. Оізогсіегз 
оГсагЬоЬу<ігаІетеіаЪо1І8т. — }. Ресііаі., 1978, 
ѵ. 92, р. 221-226. 

Кеей IV.. Иекіег К. А., Согіеу С. С. а. Тізк С. 
Соп§епйа1 ІіройуаІгорЫс йіаЬеІев хѵііЬ асап- 
Шо8І8 пі§гісап8. ТЬе 8еір — І.аигепсе зуп- 
йготе. — АгсЬ. Оегтаіоі., 1965, ѵ. 91, р. 
326-334. 


ЛИССЭНЦЕФАЛИИ СИНДРОМ 
(ІЛ88ЕГЧСЕРНАЬѴ 8Ѵ1ЧОКОМЕ). 

Описан впервые в 1963 г. X МШег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: микроцефалия; характерный внеш- 
ний вид; гепатоспленомегалия ; инфек- 
ции мочевыводящих путей. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее важным диагностическим призна- 
ком синдрома лиссэнцефалии является 
микроцефалия (100%). Больные имеют 
характерный внешний вид: высокий лоб, 
суженный в височных областях, высту- 
пающий затылок, ротированные назад 
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ушные раковины со сглаженным рисун- 
ком, антимонголоидный разрез глаз, 
гипертелоризм, микрогнатию, «карпий 
рот», повышенное оволосение лица. От- 
мечаются помутнение роговицы, поли- 
дактилия, камптодактилия, неполная 
кожная синдактилия II — III пальцев 
стоп, поперечная ладонная складка, мор- 
щинистая кожа. У !/ 3 пациентов выяв- 
ляются гепатоспленомегалия и удлине- 
ние периода физиологической желтухи 
новорожденных. Кроме этого, описаны 
врожденные пороки сердца, агенезия 
почек, атрезия двенадцатиперстной киш- 
ки, крипторхизм, паховые грыжи. Ха- 
рактерны гипотония, затруднение гло- 
тания, эпизоды апноэ с цианозом, по- 
вышение сухожильных рефлексов, опи- 
стотонус и развитие децеребрационной 
ригидности, судорожные приступы с 1-й 
недели жизни, выраженное отставание 
в психомоторном развитии. Отмечаются 
неспецифические изменения на пневмо- 
энцефалограммах. Больные погибают 
в раннем детстве. На аутопсии обнару- 
живаются отсутствие борозд и извилин 
в больших полушариях головного мозга, 
недоразвитие серого вещества; возмож- 
ны также расширение IV желудочка и 
гипоплазия средних отделов мозжечка. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотноіиение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : хромо- 
сомы 18 трисомии синдром; хромосомы 


8 трисомии синдром; цереброгепаторе- 
нальный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МШег ]. 2- Ьівзепсерііаіу іп 2 зіЫіпех. — 
ІЧеигоІоёу, 1963, ѵ. 13, р. 841 — 850. 

ЛИЦЕВЫЕ РАСЩЕЛИНЫ (РАСІАЬ 
СЬЕРТ8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: поперечная или косая расщелина 
лица. 

Клиническая характеристика. Попе- 
речная расщелина лица располагается 
латерально от углов рта, может быть 
одно- и двусторонней. Косая расщели- 
на — редко встречающийся порок, обыч- 
но односторонний. Различают ротоглаз- 
ную и носоглазную формы расщелины 
лица (рис. 58). Если в процесс вовле- 
каются края орбит, то отмечается не- 
доразвитие века: Косая расщелина не- 
редко сочетается с расщелинами губы и 
неба, гидроцефалией, гипертелоризмом, 
микрофтальмом, мозговыми грыжами, 
артрогрипозом, аномалиями пальцев. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: амниоти- 
ческие перетяжки. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Воо-СИаі К. ТЬе оЫіцие Гасіаі сІеТі г А герог! 
оГ 2 саве8 апсі геѵіе\ѵ оГ 41 са8С8. — Вгіі. 3. 
ріазі. зиг§., 1970, ѵ. 23, р. 352 — 359. 
КиЬасек V., Рёпкаѵа У. ОЬІІцие с1еЙ8 оГ іЬе 
Гасе.— Асіа сЫг. ріазі., 1974, ѵ. 16, р. 152 — 
163. 


Рис. 58. Косая расщелина 
лица. 
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ЛОУРЕНСА - МУНА - БАРДЕ - 
БИ ДЛЯ СИНДРОМ (ЬАІІКЕМСЕ- 
МООМ-ВІЕБЬ БѴ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1866 г. 1. Ьаигепсе 
и К. Мооп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: ожирение; гипогонадизм; умствен- 
ная отсталость; питментная дегенера- 
ция сетчатки и полидактилия. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны пять перечисленных 
выше признаков, но все названные при- 
знаки встречаются менее чем в половине 
случаев, в большинстве случаев имеется 
по 3 — 4 признака синдрома (неполные 
формы). 

Наиболее частый признак — пигмент- 
ная дегенерация сетчатки (90%). При 
офтальмоскопии обнаруживается отло- 
жение пигмента на периферии сетчатки 
и в области соска зрительного нерва. 
Прогрессирующая дегенерация сетчатки 
ведет к ночной слепоте и потере зрения. 
К 20 годам 75% больных слепнут. 
Описаны и другие аномалии органа 
зрения: макулярная дегенерация, ката- 

Рис. 59. Внешний вид больного с синдромом 
Лоуренса — Муна — Барде — Билля. 



ракта, миопия, атрофия зрительных 
нервов, нистагм и микрофтальм. Ожире- 
ние отмечается у 91 % больных (рис. 59), 
оно появляется на 1-м году жизни 
и с возрастом прогрессирует. В 86% слу- 
чаев выявляется умственная отста- 
лость, которая иногда сочетается с не- 
врологическими симптомами, такими 
как спастическая параплегия, судороги, 
мозжечковые и экстрапирамидные на- 
рушения. Постаксиальная полидактилия 
обнаруживается у 75% больных и соче- 
тается с синдактилией и брахидактилией. 
Другие скелетные аномалии включают 
микроцефалию, брахицефалию и оксице- 
фалию. Гипогенитализм выявляется в 
66 % случаев и чаще диагностируется 
у лиц мужского пола. У мальчиков он 
проявляется гипоплазией наружных по- 
ловых органов, гипоспадией и криптор- 
хизмом, иногда отмечается расщепле- 
ние мошонки, у взрослых мужчин раз- 
вивается импотенция. У женщин отме- 
чаются отставание полового развития, 
атрезия влагалища, удвоение матки и 
влагалищная перегородка, гипоплазия 
яичников, олиго- или аменорея. Из по- 
роков внутренних органов характерны 
патология почек (дисплазия, кисты, 
нефросклероз, гидроуретер и гидронеф- 
роз, гломерулонефрит, пиелонефрит). 
В ряде случаев описаны пороки сердца 
и мозга (атрофия борозд, гидроцефа- 
лия, асимметрия полушарий, агенезия 
мозолистого тела). 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный, хотя некоторыми авторами 
предполагается доминантное или муль- 
тифакториальное наследование. 

Дифференциальный диагноз: Альстре- 
ма синдром; Прадера — Вилли синдром; 
Ушера синдром ; акроцефалополисиндак- 
тилии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ваитап М. Ь., Но%ап О. К. Ташепсе — 
Мооп — Віесіі Бупсіготе. — Ат. 1. Оі$. СЬіІсТ, 
1973, ѵ. 126, р. 119-125. 

ВсИасИаІ А. Р. а. Маитепсе 1. И. ТЬе Ваг- 
<4еІ — Віесіі зупОготе апО геіаіесі сІівогПегв. — 
АгсЬ. ОрЬіЬаІт., 1982, ѵ. 100, р. 285 — 
288. 
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ЛУЧЕВОЙ КОСТИ ДЕФЕКТЫ (КА- 
ОІАЬ ОЕЕЕСТ8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипоплазия I пальца кисти или I ме- 
такарпальной кости. 

Клиническая характеристика. Прояв- 
ления этого порока развития крайне 
вариабельны. Самая легкая форма про- 
является гипоплазией I метакарпальной 
кости, часто с гипоплазией I пальца. В бо- 
лее тяжелых случаях отмечается отсутст- 
вие I метакарпальной кости с прикреп- 
лением гипоплазированного I пальца к 
указательному. Кроме этого, может на- 
блюдаться гипоплазия или аплазия лу- 
чевой кости в сочетании с гипоплазией 

1 пальца и I метакарпальной кости, а 
в наиболее тяжелых случаях отсутствуют 
лучевая и локтевая кости, нередко с ги- 
поплазией плечевой кости. Часто встре- 
чаются аномалии шейного отдела по- 
звоночника. В 20% случаев дефект луче- 
вой кости изолированный, причем в 

2 — 3% — односторонний. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен. Боль- 
шинство случаев спорадические. 

Дифференциальный диагноз : Холта — 
Орама синдром; панцитопении Фанкони 
синдром; тромбоцитопения с отсут- 
ствием лучевой кости; радиальной дис- 
плазии и краниосиностоза синдром ; 
ассоциация ѴАТЕК. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ьет ]Ѵ. ТЬе Оепеіісв о Г Напсі МаКогта- 

Ііоп8. — ВігіЬ ОеГесІз, 1980, ѵ. XV (3), р. 40. 

МАННОШДОЗ (МАХМ08ГО08І8). 

Впервые описан в 1967 г. Р. Оскег- 
тап. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: грубые черты лица, скелетные ано- 
малии, отставание в психомоторном 
развитии и дефицит ос-маннозидазы. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется через несколько лет 
после рождения. Лицевые аномалии 
включают выступающие лоб и нижнюю 
челюсть, запавшую переносицу, макро- 
глоссию, большие оттопыренные уши. 
Со стороны костно-мышечной системы 
отмечаются генерализованная умерен- 


ная гипотония, утолщение свода черепа, 
остеопороз длинных трубчатых костей, 
широкие деформированные локтевая и 
лучевая кости с тонким кортикальным 
слоем, трапециевидная форма пояснич- 
ных позвонков, поясничный кифоз, боль- 
шие кисти и стопы. Наблюдаются боль- 
шой живот, пупочная грыжа, гидроцеле. 
Печень и селезенка не увеличены. Сухо- 
жильные рефлексы повышены. Частым 
признаком болезни является глубокая 
нейросенсорная глухота. В некоторых 
случаях обнаружено кольцевидное по- 
мутнение хрусталика. При лабораторном 
исследовании крови выявляются вакуо- 
лизация лимфоцитов и грубые темные 
гранулы в нейтрофилах. В клетках пе- 
чени, селезенки снижена активность 
ос-маннозидазы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : мукопо- 
лисахаридозы ; муколипидозы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МіІсИеІІ М. Т., Егіск.юп К. Р., ЗсНтісі В. еі 
аі. Маппозіёо8І8: Іѵѵо ЪгоіЬегз \ѵііЬ сІіГГегеп! 
<3е§гее8 оГ сіізеаве зеѵегііу. — Сііп. Оепеі., 
1981, ѵ. 2, р. 191-202. 
бскегтап Р. А. А $>епега1І2её зіога^ ёізогёегз 
гезешЫіп" Нигіег’8 зупёготе. — Бапсеі, 1967, 
ѵ. И, р. 239-241. 


МАР ДЕНА— УОЛКЕРА СИНДРОМ 
(МАІШЕГЧ— ѴѴАЬКЕК 8ѴШКОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: блефарофимоз; контрактуры суста- 
вов; мышечная гипотония. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром проявляется врожденными множе- 
ственными контрактурами суставов, мы- 
шечной гипотонией, деформацией гру- 
дины, кифосколиозом, арахнодактилией, 
сосковым гипертелоризмом. Лицевые 
аномалии включают блефарофимоз, ги- 
пертелоризм, запавшую переносицу, под- 
жатые губы, микрогнатию, длинный 
фильтр, обвисшие щеки, косоглазие 
(рис. 60), в некоторых случаях — рас- 
щелину неба. Дети отстают в психо- 
моторном развитии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М3 : Ж1. 
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Рис. 60. Особенности строения лица при 
синдроме Мардена — Уолкера. 

Объяснение в тексте. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : хондро- 
дистрофическая миотония. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

■/ааіоиі N.. Насісіасі N. Е., КІгоигу Е. А. еі аі. 
ТЬе Магёеп — ХѴаІкег зупёготе. — Ат. Т 
Меё. Оепеі., 1982, ѵ. 11, р. 259-271. 


МАРИНЕСКУ— ШЕГРЕНА СИНД- 
РОМ (МАКІХЕ8СО— 8.ЮСКЕІ^ 8ѴІЧ- 
ОКОМЕ). 

Описан в 1931 г. О. Магіпезсо. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: мозжечковая атаксия; гипотония; 
катаракта; отставание в росте; умст- 
венная отсталость. 

Клиническая характеристика. Ведущи- 
ми симптомами являются задержка ро- 
ста, отставание в психическом развитии, 
мышечная гипотония, атаксия, катарак- 
та, нистагм, косоглазие, дизартрия. По- 
ражения головного мозга характеризу- 
ются дегенеративными изменениями в 
коре мозжечка. 


Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: лейкоди- 
строфии; аргининоянтарная аминоаци- 
дурия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Аііег М.. ТаІЬеП О. К а. СгоДеаіі С. 
СегеЬеІІаг аіахіа, соп§епііа1 саіагасіз апсі 
геіагёеб зотаііс апё тепіаі таіигаііоп. 
КерогІ оГ сазез оГ Магіпезсо — $]о§геп зуп- 
ёготе. - Ыеигоіо^у, 1962, ѵ. 12, р. 836-847. 


МАРФАНА СИНДРОМ (МАКРАN 
8ѴШКОМЕ). 

Впервые описан в 1896 г. А. МагГап. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: высокий рост; арахнодактилия ; ги- 
перподвижность суставов; подвывих 
хрусталика; аневризма аорты. 

Клиническая характеристика. Для 
больных типичны высокий рост и 
длинные тонкие конечности, особенно 
дистальные отделы (рис. 61, а, б, в). Часто 
отмечаются сколиоз (60 %), кифоз, ворон- 
кообразная или килевидная грудная клет- 
ка, долихоцефалия, узкое лицо, высокое 
дугообразное небо, плоскостопие. Пора- 
жение глаз включает двусторонний под- 
вывих хрусталика (75%), часто сочетаю- 
щийся с иридодонезом (дрожание радуж- 
ки), сферофакию (шаровидная форма 
хрусталика) и микрофакию (уменьшение 
хрусталика в размерах). Отмечаются 
высокая степень миопии, отслойка сет- 
чатки, гетерохромия радужки, мегало- 
корнеа и голубые склеры. Характерны по- 
ражения крупных сосудов и сердца, из 
которых чаще всего обнаруживаются 
расширение восходящей части аорты 
(реже грудного или брюшного отдела 
аорты) с развитием расслаивающей 
аневризмы и недостаточность сердечных 
клапанов. Нередко встречаются бед- 
ренные, паховые и диафрагмальные гры- 
жи, гипоплазия мышц и подкожной 
клетчатки, мышечная гипотония, нефро- 
птоз, эмфизема легких, пневмоторакс. 

Популяционная частота — 0,04 : 1000. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 
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Рис. 61. Синдром Мар- 
фана. Внешний вид боль- 
ной в возрасте 9 лет. 

а — диспропорциональное те- 
лосложение, длинные тонкие 
конечности, узкое лицо; 
б — воронкообразная грудная 
клетка, плоскостопие; в — 
арахнодактилия. 





Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный с высокой пенетрантностью 
и различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз: гомоци- 
стинурия; арахнодактилия с контрак- 
турами. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

РгШ К., Кгакоюзку О. РгоЬаЫе аиіозотаі 
гесеззіѵе МагГап зупйготе. — 1. Месі. 
Оепеі., 1977, ѵ. 14, р. 359-361. 

Масе М. А 5и§§е5ііоп оГ 1іпка§е Ьеіѵѵееп іЬе 
МагГап зупЯготе апсі ІЬе гЬезиз Ыооб 


ёгоир,— Сііп. Оепеі., 1979, ѵ. 16, р. 96 — 
102 . 

Руегіи К. Е., МсКийск V. А. ТЬе МагГап 
зупбгоше. — №\ѵ Еп§1. Т Месі., 1979, 

ѵ. 300, р. 772-777. 


МАРШАЛЛА СИНДРОМ (МАК- 
8НАЬЬ 8Ѵ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1958 г. О. МагзЬаІІ. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: миопия тяжелой степени; катарак- 
та; гипертелоризм; седловидный нос; 
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Рис. 62. Особенности строения лица при 
синдроме Маршалла. 

а — гипертелоризм, маленький короткий нос, запав- 
шая переносица, открытый рот; б — гипоплазия 
средней части лица. 


снижение слуха; задержка речевото раз- 
вития. 

Клиническая характеристика. С перво- 
го года жизни у больных отмечается 
типичное лицо: гипертелоризм, малень- 
кий короткий нос, запавшая переноси- 
ца, открытый рот (рис. 62, а), выступаю- 
щий лоб, экзофтальм, гипоплазия сред- 
ней части лица (рис. 62, б). Миопия 
также может наблюдаться уже на 1-м 
году жизни. В возрасте старше 10 лет 
развивается катаракта, которая у взрос- 
лых спонтанно рассасывается. В связи 
с высокой миопией может развиться 
отслойка сетчатки. В раннем возрасте 
обнаруживается снижение слуха по ней- 
росенсорному типу, что приводит к за- 
держке речевого развития. Интеллек- 
туальное развитие нормальное: Рост 
низкий. Рентгенологически выявляются 
расширение костей черепа, внутриче- 
репные кальцификаты, гипоплазия ниж- 
ней челюсти и фронтальных синусов, 
аномальная форма позвонков и костей 
таза, вальгусная деформация бедер и 
неправильная форма эпифизов. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: Стиклера 
синдром; Робинова синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МагзИаІІ И. Есіоёегтаі сіувріахіа : герогі о Г 
кіпсігесі \ѵііЬ осиіаг аЬпогтаІІІіея апсі Ьеа- 
гіп§ ёеГесЕ — Ат. 1. ОрЫЬаІт., 1958, ѵ. 45 
р. 143-156. 

7.е11ке%ег Н., 8тіік У. К. а. СгШгпег Р. ТЬе 
МагзЬаІІ вупйготе: КероП оГ а пе\ѵ Гатііу,— 
3. Рейіаі., 1974, ѵ. 84, р. 868-871. 


МАТКИ И ВЛАГАЛИЩА АПЛАЗИЯ 
(ѴАСША, АВ8ЕХ8Е ОР). 

Синоним : синдром Рокитанского — 
Кюстера — Хаушера. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: врожденное отсутствие матки у ин- 
дивидов с кариотипом 46, XX при нор- 
мальном развитии яичников и наруж- 
ных половых органов. 

Клиническая характеристика. Отмеча- 
ется нормальное развитие половых 
органов, за исключением отсутствия 
производных мюллеровых ходов: фал- 
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лопиевых труб, тела матки, шейки мат- 
ки и верхней части влагалища. Иногда 
имеются фибромускулярные тяжи или 
рудиментарные фаллопиевы трубы. На- 
ружные гениталии развиты по жен- 
скому типу. Девственная плева интакт- 
на, влагалище укорочено и заканчивается 
слепо. Вторичные половые признаки 
развиты нормально. Яичники без па- 
тологических изменений. Уровень сте- 
роидов и гонадотропинов в плазме нор- 
мальный. С этой аномалией наиболее 
часто сочетаются односторонняя аплазия 
почки, тазовая почка, эктопия почки. 
Повышена частота скелетных аномалий, 
особенно аномалий позвоночника. Боль- 
ные бесплодны. Этиология мультифак- 
ториальная. 

Популяционная частота неизвестна, 
встречается примерно у 20% женщин с 
первичной аменореей. 

Дифференциальный диагноз: полная 
тестикулярная феминизация ; неполная 
поперечная перегородка влагалища; не- 
полное слияние мюллеровых протоков. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

.Іопеч Н. IV. 7., іѴкееІечч С. К. 8а1ѵа§е о Г іЬе 
гергоёисііѵе роіепііаі оГ ѵѵошеп \ѵііЬ апота- 
Іош ёеѵеіортепі оГ іЬе Миііегіап ёисіз: 
1868 — 1968 — 2068.— Ат. I. ОЪзІеІ. Оупес., 
1969, ѵ. 104, р. 348. 


МЕГАЛОКОРНЕА И УМСТВЕН- 
НОЙ ОТСТАЛОСТИ СИНДРОМ 
(МЕСАЬОСОКІБЕА— МЕОТАЬ КЕ- 
ТАК^АТIОN БѴ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1975 г. О. ЫеиЬаи- 
зег с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: мегалокорнеа ; низкий рост; умст- 
венная отсталость. 

Клиническая характеристика. Больные 
имеют низкий рост и умственную от- 
сталость от умеренной до тяжелой сте- 
пени. Отмечаются признаки централь- 
ного паралича, задержка моторного раз- 
вития, мышечная гипотония и атаксия. 
Иногда наблюдаются хореоатетоидные 
движения, судороги и аномалии ЭЭГ. 
У всех больных отмечаются мегало- 
корнеа с диаметром роговицы более 12 — 
15 мм в сочетании с глубокой передней 
камерой, гипоплазией радужки и иридо- 


донезом. У большинства детей с рожде- 
ния имеется микроцефалия. Лицевые, 
аномалии включают выступающий лоб, 
телекант, эпикант и микрогнатию. Опи- 
саны осложнения в виде глаукомы и 
катаракты. 

Популяционная частота неизвестна, 
синдром редкий. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный . 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ыеикаизег С., Каѵе^іа Е., Егапсе Т., Орііг 7. 
Зупёготе оГ тепіаі геіагёаііоп, яеі/игез, 
Ьуроіопіс сегеЬгаІ раізу апё те§а1осогпеа, 
гесеззіѵеіу іпЬепІесі. - 7. КіпёегЬеіІк., 1975, 
Вё. 20, 5. 1-18. 

Ескпиді К., Карій I. ТЬе зупёготе оГ тепіаі 
геіагёаііоп апё те§а1осогпеа (АЬзІгасІз). — 
Ат. 1. Нит. Оепеі., 1981, ѵ. 33, р. 90А. 


МЕЗОМЕЛИЧЕСКАЯ ДИСПЛАЗИЯ, 
ТИП ВЕРНЕРА (МЕБОМЕНС ОѴБ- 
РЬАБІА ѴѴЕКІБЕК ТУРЕ). 

Синоним : аплазия большеберцовой ко- 
сти с полидактилией и отсутствием пер- 
вых пальцев рук. 

Впервые описана в 1915 г. Р. \Ѵегпег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение роста; отсутствие или ги- 
поплазия большеберцовой кости; поли- 
дактилия и отсутствие первых пальцев 
рук. 

Клиническая характеристика. Сниже- 
ние роста обусловлено выраженным 
укорочением голеней. В большинстве 
случаев наблюдается аплазия или гипо- 
плазия большеберцовой кости, малобер- 
цовая кость не изменена; проксималь- 
ная головка малоберцовой кости сме- 
щена в заднебоковом направлении. Ко- 
ленная чашечка гипоплазирована. Пред- 
плечье нормальное. Отмечаются слия- 
ние костей запястья и ограничение под- 
вижности в лучезапястном суставе. Пер- 
вые пальцы кистей отсутствуют, на их 
месте расположены дополнительные 
пальцы (преаксиллярная полидактилия). 
Преаксиллярная полидактилия наблюда- 
ется и на стопах. Интеллект у больных 
нормальный. 

При рентгенологическом обследова- 
нии выявляются отсутствие или значи- 
тельная гипоплазия большеберцовой 
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кости, отсутствие зоны роста. Кости 
плюсны деформированы, увеличено ко- 
личество костей предплюсны и фаланг. 
На кистях дополнительные пальцы 
имеют нормальное строение. Первые 
пальцы отсутствуют. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз: другие 
формы мезомелической дисплазии ; 
дисхондростеоз ; акромезомелическая 
дисплазия ; акродизостоз ; хондроэкто- 
дермальная дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Разкауап Н., Ргазег Р. С., Мсіпіуге ]. а. ОипЬаг 
5. Вііаіегаі аріазіа оГ іЬе ІіЬіа роіу- 
йасіііу апсі аѣзепі іЬитЪз іп ГаіЬег апё 
йаиёЬіег. — .1. Вопе .Іоіпі. 8иг§., 1971, ѵ. 53В, 
р. 495-499. 

МЕЗОМЕЛИЧЕСКАЯ ДИСПЛАЗИЯ, 
ТИП ЛАНГЕРА (МЕ80МЕІЛС ОѴ8- 
РЬА8ІА ЬАІМСЕК ТУРЕ). 

Синоним : мезомелическая карлико- 
вость с гипоплазией локтевой, малобер- 
цовой костей и нижней челюсти. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: диспропорциональная карлико- 
вость с выраженным укорочением сред- 
них частей конечностей и характерная 
рентгенологическая картина. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома типична диспропорциональная 
карликовость за счет укорочения пред- 
плечий и голеней. Средний рост боль- 
ных — около 130 см. Отмечаются умерен- 
ное ограничение разгибания локтевых 
суставов и выраженная ульнарная девиа- 
ция кистей, поясничный лордоз, иногда 
гипоплазия нижней челюсти. Интеллект 
больных в пределах нормы. Рентгено- 
логически выявляются выраженная гипо- 
плазия дистальной части локтевой кости, 
укорочение, утолщение и искривление 
лучевой кости; аплазия проксималь- 
ной и гипоплазия дистальной части 
малоберцовой кости. Большеберцовая 
кость короткая и широкая. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования, вероятно, аутосом- 
но-рецессивный. 


Дифференциальный диагноз : другие 
формы мезомелической дисплазии; дис- 
хондростеоз ; акромезомелическая дис- 
плазия; акродизостоз; хондроэкто дер- 
мальная дисплазия; Робинова синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргут Ѵап Лег ВегуНе Н. Бапдег іуре о Г 
тезотеііс сЬѵагПзт аз іЬе роззіЫе Ьотогу§о- 
из ехргеззіоп оГ сіузсітогкігозіеозіз. — Нит. 
Оепеі., 1979, ѵ. 46, р. 21—27. 

Ките У., Кіетт Т. Мезотеііс сіузріазіа Іуре 
Ьап§ег — а Ьотогу§оиз зіаіе Гог сіузсЬопсіго- 
зІеозІ8. — Еигор. І. Рейіаі., 1980, ѵ. 134, 
р. 269-272. 


МЕЗОМЕЛИЧЕСКАЯ ДИСПЛАЗИЯ, 
ТИП НИВЕРГЕЛЬТА (МЕ80МЕЫС 
ОУ8РБА8ІА, МЕѴЕКСЕЬТ ТУРЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкий рост; укорочение голеней и 
предплечий; характерная рентгенологи- 
ческая картина. 

Клиническая характеристика. Данный 
синдром проявляется непропорциональ- 
ной карликовостью с деформацией и уко- 
рочением предплечий и голеней. Харак- 
терным признаком являются костные вы- 
ступы с кожными ямками на боковых 
поверхностях голеней, а иногда — на 
латеральных поверхностях предплечий; 
отмечается ограничение разгибания лок- 
тевых суставов и суставов пальцев. Кисть 
отклонена в медиальную сторону. Ха- 
рактерны вальгусная деформация ко- 
ленных суставов и отведенное эквино- 
варусное положение стоп. Средний рост 
больных — 135— 147 см. Интеллект со- 
хранен. Рентгенологическая картина 
включает ромбовидные средние сегмен- 
ты конечностей, дислокацию и синостоз 
проксимальной головки лучевой и локте- 
вой костей, синостоз метатарзальных 
костей. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : мезомели- 
ческая дисплазия тип Лангера; мезо- 
мелическая дисплазия тип Рейнхардта — 
Пфейффера; дисхондростеоз; Робинова 
синдром ; акромелическая дисплазия ; ак- 
родизостоз; хондроэкто дермальная дис- 
плазия. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нем О. Н., ОоеЬеІ N. Н. а. Зігепіі К. 
Еатіііаег тезошеіег КІеіпѵѵисЬз (Ыіеѵег- 
§ек 8упёгот). — 8сЬ\ѵеІ2. Мей. \У$сЬг., 
1978, Всі. 108, 8. 1202-1206. 


МЕЗОМЕЛИЧЕСКАЯ ДИСПЛАЗИЯ, 
ТИП РЕЙНХАРДТА— ПФЕЙФФЕРА 
(МЕ80МЕЫС ОѴ8РБА8ІА, КЕІІМ- 
НАКОТ— РЕЕІЕРЕК ТУРЕ). 

Синоним : гипоплазия локтевой и мало- 
берцовой костей. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: умеренное снижение роста; мезоме- 
лическое укорочение конечностей ; ис- 
кривление голеней; кожные ямки на 
искривленной поверхности. 

Клиническая характеристика. Больные 
имеют диспропорциональное телосложе- 
ние и умеренное снижение роста. Пред- 
плечья укорочены, искривлены в лате- 
ральную сторону, ограничены пронация 
и супинация, отмечается умеренная 
ульнарная девиация кистей. Голени дис- 
пропорционально короткие и искривлен- 
ные, дистальные части их утолщены, на 
искривленных поверхностях имеются 
пигментированные кожные ямки. Стопы 
плоские и нередко отведены в стороны. 
Рост больных в среднем составляет 
150—169 см. Интеллект сохранен. Рентге- 
нологически выявляется укорочение ди- 
стальной части локтевой кости, лучевая 
кость искривлена, ее дистальная часть 
находит на локтевую с формированием 
аномального лучезапястного сустава. 
Иногда обнаруживаются вывих или 
подвывих проксимальной головки лу- 
чевой кости и диспластическая дисталь- 
ная суставная поверхность плечевой ко- 
сти. Проксимальная часть малоберцовой 
кости и большеберцовая кость укоро- 
чены и искривлены. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы мезомелической дисплазии; дис- 
хондростеоз; Робинова синдром; ак- 
ромелическая дисплазия; акродизостоз; 
хондроэктодермальная дисплазия. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Яеіпкагсіі К., Р/еіф/ег К. А. ІЛпо-ПЬиІаге 
ёузріазіе. Еіпе аиіозотаі-котіпапі ѵегегЫе 
Мікгошезошеііе аекпііск сіет №еѵег§ек- 
зупкгот.— РоПзсЬг. КоепІ§еп5Іг., 1967, ВО. 
107, 8. 379-391. 


МЕККЕЛЯ СИНДРОМ (МЕСКЕІ. 
8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1822 г. 3. Мескеі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: черепно-мозговая грыжа; полидак- 
тилия; поликистоз почек. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее важным диагностическим признаком 
синдрома Меккеля является затылочная 
черепно-мозговая грыжа, встречающаяся 
в 80% случаев. Кроме этого, в 32% 
отмечается микроцефалия, в 25% слу- 
чаев — гидроцефалия, в 1 3 % гипо- или 
аплазия мозолистого тела, в 17% — 
аринэнцефалия в 28 % — гипо- или ап- 
лазия мозжечка, в единичных случаях — 
анэнцефалия, дилатация желудочков. 
Описывают скошенный лоб, низко рас- 
положенные деформированные ушные 
раковины, микрогению, гипертелоризм, 
реже — гипотелоризм, капиллярные ге- 
мангиомы на лбу, расщелину губы или 
неба (38%), зубы новорожденного, 
липоматозные образования на боковых 
поверхностях языка. В 25% случаев 
имеются пороки развития глаз: микро- 
фтальмия (19,2%), реже — анофтальмия, 
колобомы, катаракта. Поликистоз почек 
отмечается в 75% (иногда имеют место 
уменьшение почки с большим количест- 
вом мелких кист, а чаще гигантские 
поликистозные почки, приводящие к по- 
явлению резко увеличенного в объеме 
распластанного живота). В единичных 
случаях описаны другие пороки мочевой 
системы — атрезия мочеточников, гипо- 
или аплазия мочевого пузыря. Гонады 
уменьшены и диспластичны, для маль- 
чиков характерны крипторхизм, гипо- 
плазия наружных половых органов, у де- 
вочек — двурогая матка, атрезия влага- 
лища, перегородка влагалища, двойст- 
венное строение наружных половых ор- 
ганов. Кроме этого, отмечаются пороки 
сердца (20,8%), кистозные и кистофиб- 
розные изменения печени (30,3%), атре- 
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зия ануса или сигмовидной кишки (в еди- 
ничных случаях). 

Характерным признаком является 
полидактилия (66%), обычно постакси- 
альная на нижних и верхних конечностях, 
но кисти поражаются чаще. Полидак- 
тилия в 1 5 % случаев сочетается с синдак- 
тилией (чаще II — III пальцев стоп). Кроме 
этого, описаны камптодактилия, клино- 
дактилия V, косолапость и поперечная 
ладонная складка. Дети с синдромом 
Меккеля рождаются с умеренной пре- 
натальной гипоплазией, большинство 
погибают в перинатальном периоде, 
остальные — на первом году жизни. 

Популяционная частота — 1 : 70 000 — 
90000. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 13 трисомии синдром; Смита — Лем- 
ли — Опица синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргахег Р. С. а. Ь.уІ\ѵуп А. Зресігит оі' апота- 
Ііев іп іЬе Мескеі зупёготе ог: «Мау Ье 
іЬеге із а таііогтаііоп зупсіготе \ѵііЬ аі 
Іеазі опе сопзіапі апотаіу»,— Ат. Г Мей. 
Оепеі., 1981, ѵ. 9, р. 67-73. 

Меске 8., Раххаг%е Е. ЕпсерЬаІосеІе, роіусузііс 
кіёпеуз апсі роіуёасіуіу аз ап аиіозотаі 
гесеззіѵе Ігаіі зіти1а1іп§ сегіаіп оіЬег 
ёізогёегз. ТЬе Мескеі зупсіготе.— Апп. 
Оепеі., 1971, ѵ. 14, р. 97-103. 


МЕЛКЕРСОНА — РОЗЕНТАЛЯ 
8Ѵ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1859 г. Е. МаИ. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: паралич лицевого нерва, отек лица, 
складчатый язык. 

Клиническая характеристика. Пато- 
гномоничным симптомом является отек 
губ, щек, который может распростра- 
няться на веки, нос и подбородок. 
Поражение может быть одно- и двусто- 
ронним. Другим характерным признаком 
является паралич лицевого нерва, частич- 
ный или полный, иногда двусторонний, 
с тенденцией к восстановлению. При 
этом синдроме также описывают отеки 
кистей, грудной клетки, ягодиц, акропа- 
рестезии, головные боли, гипергидроз, 
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блефароспазм, отечность и складчатость 
слизистой оболочки рта, сниженное слю- 
ноотделение, складчатый язык с атро- 
фией сосочков. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с различной экспрессивностью. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Рууіііакіх С., Тхапкапіках С., Шах А. а. 

Ѵаххііороиіох О. Меікегззоп — КозепіЬаГз 

зупёготе іп Гоиг §епегаІіопз. — Сііп. Оепеі., 

1979, ѵ. 15, р. 189-192. 

МЕНИНГОЦЕЛЕ (МЕІМІІЧСОСЕГЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: черепно- и спинномозговые грыжи. 

Клиническая характеристика. Менин- 
гоцеле — форма черепно- и спинномоз- 
говых грыж, при которых грыжевой 
мешок представлен твердой мозговой 
оболочкой и кожей, а содержимым яв- 
ляется спинномозговая жидкость. Гры- 
жи локализуются чаще всего в пояснич- 
ном, шейном отделах позвоночника 
(зріпа ЬіГкіа) и в местах соединений 
черепных костей. На коже, покрывающей 
грыжевые выпячивания, могут отме- 
чаться гемангиомы и рост волос. Не 
характерны паралич и нарушения чув- 
ствительности. В некоторых случаях 
порок сочетается с гидроцефалией. Эти- 
ология менингоцеле мультифакториаль- 
ная. 

Популяционная частота всех дефектов 
невральной трубки — 1 : 1000. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Дифференциальный диагноз : миело- 
менингоцеле; энцефалоцеле. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Коігтаппоѵа У. ТЬе етрігіс Кізкз о Г Кесиг- 

гепсе оГ ІЧеигаІ ТиЬе ОеГесІз. — Рігеп. Іёк. 

8Ъ„ 1973, Зиррі. 31, р. 357-360. 


МЕНКЕСА СИНДРОМ (МЕІЧКЕ8 
8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1962 г. Г Мепкез. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: тяжелая умственная отсталость; су- 
дороги; закрученные и ломкие волосы. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром характеризуется тяжелой умствен- 


ной отсталостью, изменением структу- 
ры волос (волосы редкие, ломкие, скру- 
ченные и часто светлые). Неврологи- 
ческие изменения включают судороги, 
внутричерепные кровоизлияния, мышеч- 
ный гипертонус. При исследовании 
головного мозга выявляются дегенера- 
тивные процессы в коре с глиозом и 
атрофией. Рентгенологически опреде- 
ляются вормиевы кости, расширение 
метафизов с формированием боковых 
выростов по типу шпор. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: волос 
скрученных и глухоты синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Наа.ч К. Н., КоЫпзоп А., Еѵапк К. еі аі. Ап 
Х-Ііпкеё ёізеазе оГ Іііе пегѵоив зузіет ѵѵііЬ 
ёізогёегеё соорег теІаЪоІізт апё Геаіигез 
ёі1Тегіп§ Лот Мепкея ёізеазе. — №иго1о§у, 
1981, ѵ. 31, р. 852-859. 


МЕТАТРОПНАЯ ДИСПЛАЗИЯ (МЕ- 
ТАТКОРІС ОѴ8РБА8ІА). 

Синоним: метагропная карликовость. 

Описана в 1966 г. Р. Магоіеаих 
с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: уплощение тел позвонков; короткие 
ребра; прогрессирующий кифосколиоз; 
гиперплазия вертельной области и ме- 
тафизов трубчатых костей; деформация 
эпифизов и метафизов; дисплазия осно- 
вания черепа. 

Клиническая характеристика. У ново- 
рожденных длинная узкая грудная клет- 
ка и относительно короткие конечности, 
быстро прогрессирует кифосколиоз, что 
ведет с возрастом к укорочению тулови- 
ща. Суставы увеличены, движения огра- 
ничены. Рентгенологически выявляется 
спондилоэпиметафизарная дисплазия 
скелета: платиспондилия (в грудном от- 
деле позвонки имеют вид узких «язы- 
ков»), укорочение ребер, укорочение 
тела подвздошной кости, характерный 
вид подвздошной кости с «перетяжкой» 
на границе между телом и крылом, 
укорочение и расширение шейки бедер, 
гиперплазия вертельной области; укоро- 
чение длинных трубчатых костей с сим- 


метрично увеличенными метафизами ; 
уплощение и сглаженность контуров эпи- 
физов в области коленных суставов. 
Дистальные эпифизы костей пред- 
плечья, пястных костей и фаланг пальцев 
уменьшены ; запаздывает появление ядер 
окостенения костей запястья. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: ахондро- 
плазия; мукополисахаридоз, тип IV; 
асфиксическая дистрофия грудной клет- 
ки; Книста болезнь. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зепкіт Р., Зтіік М. В.. МсКіппеІ У. 5. Ме- 
Іаігоріс ё\ѵагГізт.— Вгіі. I. К.аёіо1., 1970, 
ѵ. 43, р. 561 — 565. 

Магоіеаих Р., Зргапуег У. ѴѴ. а. П'іесіетапп 
Н.-К. Бег теіаігорізсііе 7ѵ.егц\ѵисЬ8, — 
АгсЬ. КіпёегЬеіІк., 1966, ВО. 173, 
8. 211-226. 


МЕТАХОНДРОМАТОЗ (МЕТА- 
СНСЖ0К0МАТ08І8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: экзостозы и энхондроматоз. 

Клиническая характеристика. Больные 
с данным заболеванием низкого роста; 
экзостозы отмечаются на костях кисти 
и длинных трубчатых костях. Остео- 
хондроматозный процесс поражает зоны 
роста. Со временем может происходить 
обратное развитие патологических изме- 
нений в костях. Возможно ограничение 
функции пальцев в связи с экзостозами. 
Рентгенологически выявляются призна- 
ки экзостоза и энхондроматоза. В па- 
тологический процесс могут быть вов- 
лечены тела позвонков. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: множест- 
венные хрящевые экзостозы; энхондро- 
матоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Імсктап В. 5., Сокеп А., НоІІШег И. (С. 
а. Яітоіп О. Е. МеІасЬопёготаІозіз. — 
Ві«Ь БеГесІз, 1974, ѵ. X, р. 171-178. 
Магоіеаих Р. Ьа теІасЬопёготаІозе. — 2. Кіп- 
ёегЬеіІк., 1971, Вё. 109, 8. 246-261. 
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МЕТИЛМАЛОНОВАЯ АЦИДЕМИЯ 
(МЕТНѴЬМАЬОМС АСЮЕМІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: повышенная концентрация метил- 
малоновой кислоты в крови и в моче; 
симптомы кетоацидоза. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется рвотой, мышечной 
гипотонией, судорогами, комой, возни- 
кающими в период новорожденности. 
Во всех случаях наблюдается отставание 
в психофизическом развитии. Частые 
инфекции провоцируют приступы кето- 
ацидоза. Отмечаются нейтропения, 
тромбоцитопения, остеопороз и хорео- 
атетоз. Биохимические исследования 
выявляют повышенный уровень метил- 
малоновой кислоты и глицина в крови 
и в моче. Основной дефект обусловлен 
дефицитом метилмалонин-КоА-мутазы. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: перници- 
озная анемия; пропионовая ацидемия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Маіхиі 8. М .. Іхкікака О. ТЬе паіигаі Ь у йо- 
гу оГ іЬе іпЬегііеб теіЬуІтаІопіс асібе- 
тіаз. — №\ѵ Еп^І. 3. Меб., 1983, ѵ. 308, 
р. 857-861. 


МИЕЛОМЕНИНГОЦЕЛЕ (МѴЕЬО- 
МЕМІЧСОСЕЬЕ). 

Синоним: яріпа ЫПба 
Минимальные диагностические призна- 
ки: кистозная расщелина позвоночника. 

Клиническая характеристика. Миело- 
менингоцеле — грыжевое выпячивание 
спинного мозга через расщелину позво- 
ночника. Грыжевой мешок представлен 
кожей и мягкой мозговой оболочкой, 
а его содержимое — спинным мозгом и 
спинномозговой жидкостью. Чаще всего 
дефект локализуется в пояснично-крест- 
цовой области (рис. 63), а также в шейном 
отделе позвоночника. Клинически порок 
проявляется нарушением функции мо- 
торных нейронов спинного мозга, от- 
сутствием рефлексов, а также потерей 
чувствительности . Миеломенингоцеле 
может сочетаться с врожденными поро- 
ками сердца, аномалиями мочеполовой 



Рис. 63. Внешний вид ребенка с миеломенинго- 
целе пояснично-крестцового отдела позво- 
ночника. 

системы, расщелиной неба. Этиология 
порока мультифакториальная. 

Популяционная частота для всех 
дефектов невральной трубки — 1 : 1000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз: менинго- 
целе; липоменингоцеле; гидроцефалия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СаПег С. О.. Еѵапз К. А. а. ТШ К. 
$ріпа1 бузгарЫзт : §епе1іс геіаііоп Іо пеигаі 
ІиЪе таІГогтаІіопз. — .1. Меб. ОепеТ, 1976. 
ѵ. 13, р. 343-350. 

Ѵаппіег /. Р., Ье/огі Саѵеііег В. еі аі. 
8ріпа ЬіГіба сузііса Гатіііез х-гау ехаті- 
паііоп апб НЬА 1урт§. — Ребіаі. Кее., 
1981, ѵ. 15, р. 326-329. 

МИКРОСОМИЯ ГЕМИФАЦИАЛЬ- 
НАЯ (НЕМІРАСІАЬ МІСК080МІА). 

Синонимы : односторонняя гипоплазия 
лица, синдром первой жаберной дуги. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: односторонняя аномалия ушной 
раковины и гипоплазия нижней челюсти. 

Клиническая характеристика. Пораже- 
ние обычно бывает односторонним. 
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Рис. 64. Черепно-лицевые дизморфии у ре- 
бенка с гемифациальной микросомией. 
Объяснение в тексте. 

В 100% случаев отмечаются аплазия, 
гипоплазия или другие аномалии ушной 
раковины; наружный слуховой канал 
может отсутствовать. В 95 % обнару- 
живаются преаурикулярные папилломы. 
Аномалии глаз включают микрофталь- 
мию, кисты и колобомы радужки и 
сосудистой оболочки, а также косо- 
глазие. Лицо асимметрично, глазная 
щель на пораженной стороне располо- 
жена ниже, чем на здоровой. Гипо- 
плазия лицевых мышц создает впечатле- 
ние макростомии (рис. 64). В 90 % 
случаев имеется нарушение прикуса, а 
в 95 % — гипоплазия нижней и верхней 
челюсти. 

Описаны случаи агенезии легких на 
пораженной стороне. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно- доминантный. 

Дифференциальный диагноз: окуло- 
аурикуло- вертебральная дисплазия; ниж- 
нечелюстно-лицевой дизостоз; гемифа- 
циальная атрофия. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ОеІІіі 5. 5., Реіп%оМ Н. НетаіГасіаІ 

тісгозотіа (рісіиге оГ іЬе топіЬ) — Аш. 

1. Шз. СЬіІд., 1971, ѵ. 122, р. 57-58. 

ЯоШпск В., Кауе С. НегаіГасіаІ тісгозотіа 
апсі ѵагіатз: реді§гее деіа.— Ат. I. Мед. 
Оепеі., 1983, ѵ. 15, р. 233-283. 

ТНота$ Р. ОоІдепЬаг зупдготе апд Ьеті- 
Гасіаі тісгозотіа: оЬзегѵаііопз оп іЬгее 
раііепіз,- Еигор. 3. редіаі., 1980, ѵ. 133, 
р. 287-292. 


МИКРОТИЯ-АТРЕЗИЯ (МІСКОТІА- 
АТКЕ8ІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: различные деформации ушной рако- 
вины или ее отсутствие с или без 
атрезии слухового прохода; кондуктив- 
ная глухота. 

Клиническая характеристика. Степень 
изменения ушной раковины сильно 
варьирует от небольшого изменения в 
размерах и обычного строения до пол- 
ного отсутствия. В большинстве случаев 
ухо скручено, сильно деформировано 
(рис. 65), наблюдаются остатки хрящевой 
ткани. Могут быть уменьшен завиток, 
деформирована мочка, неразвит козелок. 
Обнаруживают преаурикулярные вы- 
росты и фистулы. Атрезия наружного 
слухового канала чаще односторонняя. 
В некоторых случаях на одной стороне 
выявляется микротия в сочетании с атре- 
зией или без нее, а на противо- 
положной стороне - атрезия слухового 
прохода без микротии. Почти у всех 
больных определяется снижение слуха по 
проводящему типу (даже при неизменен- 
ном слуховом канале). Глухота обуслов- 
лена патологией среднего уха (дефор- 
мация, фиксация молоточка и наковаль- 
ни, отсутствие наковальни, аномальные 
костные выступы). В некоторых случаях 
глухота связана с патологией внутрен- 
него уха. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 18ц — синдром; хромосомы 18 три- 
сомия, фетальный синдром краснухи. 
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Рис. 65. Деформация ушной раковины при 
синдроме микротии-атрезии. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

РгеіДег К. А. Неіёго^епеііу оГ тісгоііа.— 
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МИКРОФТАЛЬМИЯ (МІСКОРН- 
ТНАЬМІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: уменьшение размера глазного яб- 
лока. 

Клиническая характеристика. Микро- 
фтальмия наряду с уменьшением объе- 
ма глазного яблока характеризуется 
аметропией и снижением остроты зрения. 
На глазном дне обнаруживается от- 
сутствие или недостаток пигментного 
эпителия сетчатки, иногда — крапчатая 
пигментация. Описаны помутнение рого- 
вицы, катаракта, патология увеального 
тракта, отслойка сетчатки, уменьшение и 


изменение формы зрительного нерва, 
кисты орбиты. Микрофтальмия сочетает- 
ся с эктопией зрачка, аплазией и гипо- 
плазией диска зрительного нерва, хорио- 
ретинитом, астроцитомой зрительного 
нерва, глаукомой, нистагмом. Описана 
также ассоциация микрофтальмии с 
пороками мочеполовой системы, поро- 
ками сердца, расщелиной неба. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Имеют- 
ся данные об этиологической роли 
внутриматочной инфекции, ионизирую- 
щей радиации, хромосомных аберра- 
ций. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
Ленца. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

8іерИеп5 Р. Е. А сазе оГ хех-Ііпкесі 
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Тетіату 8. А.. 8каІахН В. А. Оепеііс 

ЬеІего§епеііу оГ іНе зупОготе: тісгорЬіНаІ- 
то8 ѵѵііЬ соп^епіісаі саіагасі,— ВігіЬ Ое- 
Гесіз, 1974, ѵ. X, р. 292-293. 


МИКРОЦЕФАЛИЯ (МІСКОСЕРНА- 
ЕѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: уменьшение объема головы, массы 
и размеров мозга; умственная от- 
сталость. 

Клиническая характеристика. Микро- 
цефалия клинически проявляется умень- 
шением объема головы более чем на 
25 для данной возрастной группы. Лоб 
скошен, затылок уплощен; отмечается 
выраженная диспропорция между лице- 
вым и мозговым черепом (рис. 66). У 
95 % больных отмечается неврологи- 
ческая симптоматика : нарушение мышеч- 
ного тонуса, спастические парезы, судо- 
роги, нарушение функции черепно- 
мозговых нервов, хориоретинит. По- 
стоянным признаком микроцефалии яв- 
ляется умственная отсталость. Рентгено- 
логически обнаруживаются открытые 
черепные швы, толщина костей черепа 
может быть увеличена. На аутопсии 
находят уменьшение массы и размеров 
головного мозга (микроэнцефалию), 
аномальное строение больших полуша- 
рий (микро- и полигирия, нарушение 
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Рис. 66. Диспропорция мозговой и лицевой 
частей черепа, скошенный лоб у ребенка с 
микроцефалией. 


мозга разной этиологии (токсоплазмоз, 
цитомегалия, краснуха, родовая травма, 
внутриутробная гипоксия, действие ра- 
диации на плод). Микроцефалия — част- 
ный признак при многих хромосомных 
и генных синдромах. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз: прежде- 
временное заращение черепных швов; 
токсоплазмоз врожденный ; феталрный 
цитомегаловирусный синдром; феталь- 
ный синдром краснухи. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
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расположения извилин, структурные на- 
рушения цитоархитектоники коры и др.). 
Микроцефалия — гетерогенное состоя- 
ние. Различают истинную микроцефа- 
лию с аутосомно-рецессивным типом 
наследования и вторичную микроце- 
фалию, развивающуюся в результате 
органического поражения головного 


МИКРОЦЕФАЛИИ, ГЛУБОКОЙ 
УМСТВЕННОЙ ОТСТАЛОСТИ, СПА- 
СТИЧЕСКОЙ ДИПЛЕГИИ, ОТСУТ- 
СТВИЯ БРЮШНЫХ РЕФЛЕКСОВ 
СИНДРОМ (МІСКОСЕРНАБУ \ѴІТН 
ЕРІБЕР8Ѵ, 8РА8ТІС ТЕТКАРЬЕСІА). 
Описан в 1973 г. Е. 8еетапоѵа с соавт. 



Рис. 67. Синдром микроцефалии, глубокой 
умственной отсталости, спастической тетра- 
плегии и отсутствия брюшных рефлексов. 

а — больной в возрасте 4 лет (брахимикроцефа- 
лия, плоский затылок, низко расположенные ушные 
раковины); б — больной в возрасте 8 лет 
(тетраплегия, микроцефалия). 
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Минимальные диагностические призна- 
ки: микроцефалия; глубокая умственная 
отсталость ; судороги ; спастическая 
диплегия или тетраплегия. 

Клиническая характеристика. Дети 
рождаются с нормальной или немного 
увеличенной массой тела и микроце- 
фалией (рис. 67, а). Затем отмечаются 
отставание в росте и в психомоторном 
развитии, судороги (в начале реііі таі, 
а потом §гапс1 таі). Развивается спасти- 
ческая диплегия или тетраплегия 
(рис. 67,6); сухожильные рефлексы по- 
вышены, брюшные и кремастерные 
рефлексы отсутствуют. Частота судорог 
с возрастом нарастает. Смерть наступает 
в возрасте от 3 до 8 лет. При па- 
тологоанатомическом исследовании об- 
наруживают атрофические изменения 
большого мозга; аномалии внутренних 
органов не встречаются. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы микроцефалии; другие типы X- 
сцеп ленной умственной отсталости. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зеетапоѵа Е., Ь'е.чпу /., Нуапек У. еі аі. 
Х-сЬгото8ота1 гесе88Іѵе тісгосерЬаІу хѵііЬ 
ерііерку, вравііс іеігаріефа ап<1 аЬвепІ 
аЫотіпаІ геЛех. Иезѵ ѵагіеіу "Раіпе 
зушіготе?”. — Нитап§епеІіс, 1973, ѵ. 20, 
р. 113-117. 


МИКРОЦЕФАЛИИ, НОРМАЛЬНО- 
ГО ИНТЕЛЛЕКТА, НЕОБЫЧНОГО 
ЛИЦА, ИММУННОГО ДЕФИЦИТА И 
РИСКА МАЛИГНИЗАЦИИ ЛИМФО- 
РЕТИКУЛЯРНОЙ СИСТЕМЫ СИНД- 
РОМ (МІСКОСЕРНАЬѴ ѴѴІТН ІѴОК- 
МАЬ ІІЧТЕІЛЛСЕМСЕ, ІММІЛЧСЮЕГІ- 
СІЕГЧСѴ А1ѴЭ КІ8К ОЕ МАЫС^ІМСѴ). 

Впервые описан в 1982 г. Е. Зееша- 
поѵа с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: тяжелая микроцефалия врожден- 
ная; нормальное психомоторное разви- 
тие; частые респираторные инфекции; 
иммунологическая недостаточность; ха- 
рактерное лицо с выступающей сред- 
ней частью; повышенная частота зло- 



Рис. 68. Ребенок с синдромом микроцефалии, 
нормального интеллекта, необычного лица, 
иммунного дефицита и риска малигнизации 
лимфоретикулярной системы. 


качественных заболеваний лимфоре- 
тикулярной системы ; отставание в 
росте. 

Клиническая характеристика. Дети 
рождаются с низкой или нормальной 
массой тела, с выраженной микро- 
цефалией (окружность головки у ново- 
рожденных — 27 — 3 1 см). Психомотор- 
ное развитие соответствует возрасту. 
Характерны частые респираторные ин- 
фекции, приводящие к бронхоэктазии и 
мастоидитам. Возможно, это связано с 
недостаточностью иммунной системы 
(уровни 1§А, 1§Е, 1§С, І ё О снижены). 
Нарушен клеточный иммунитет (транс- 
формация лимфоцитов и уровень Т- 
лимфоцитов снижен). Характерны ско- 
шенный лоб, гипоплазия нижней челюс- 
ти, монголоидный разрез глаз, увели- 
ченные ушные раковины, короткая шея 
(рис. 68). У более старших детей 
отмечаются выступающая средняя часть 
лица, большой нос. Уже в детском 
возрасте встречаются злокачественные 
опухоли лимфоретикулярной системы, 
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Рис. 69. Оссифицирующий миозит. Больная в 
возрасте 14 лет. 

а — участки оссификации в мышцах ; б — гипоплазия 
первых пальцев на стопах. 


являющиеся причиной смерти детей. 
Введение гамма-глобулина не снижает 
частоты инфекций и малигнизации. 
Аномалии внутренних органов, за 
исключением микроэнцефалии, не встре- 
чаются. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: Блума 
синдром, атаксия-телеангиэктазия; Сек- 
келя синдром; микроцефалия другой 
этиологии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Зеетапоѵа Е., Разшг^е Е., ВепеЪоѵ'а й. еі аі. 
Ратіііаі тісгосерЬаІу \ѵі[Ь погтаі іпіеі- 
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бепеі., 1985, ѵ. 20, р. 40. 


МИОЗИТ ОССИФИЦИРУЮЩИЙ 
(МѴ08ІТІ8 088ІРІСА^). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: болезненность и выбухание участ- 
ков мышц, особенно мышц туловища, 
плечевого и тазового пояса. На биоп- 
сии признаки фиброзирующего миозита, 
рентгенологически — кальцификаты в 
мышцах. Укорочение пальцев кистей и 
стоп. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в раннем детском 


возрасте и характеризуется появлением 
участков выбухания разной плотности 
и размеров в области шеи. По мере 
прогрессирования происходит постепен- 
ное их окостенение. Уплотнения могут 
быть безболезненными, но в ряде случаев 
чувствительны и в совокупности с увели- 
чением объема суставов и лихорадкой 
создают симптомокомплекс, напоми- 
нающий картину острого ревматизма 
или юношеского ревматоидного артрита. 
Наиболее часто в процесс вовлекаются 
мышцы шеи, туловища (рис. 69, а), 
плечевого и тазового пояса, межребер- 
ные и иногда диафрагмальные мышцы, 
что приводит к нарушению процессов 
жевания, дыхания и затрудняет движение 
больных. В поздней стадии патологи- 
ческого процесса больные обездвижены; 
возможна смерть от асфиксии. В боль- 
шинстве случаев заболевание сопровож- 
дается скелетными аномалиями, вклю- 
чающими укорочение пальцев и отсут- 
ствие одной или более фаланг (рис. 69, б). 
При патоморфологическом исследова- 
нии на ранней стадии болезни в биоп- 
тате мышц обнаруживаются массивный 
отек и пролиферация фибробластов, 
позднее происходит метапластический 
процесс с преобразованием соединитель- 
нотканных элементов мышечной ткани в 
костную ткань, иногда даже с участками 
костного мозга и хрящевой ткани. 
Рентгенологически в пораженных зонах 
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выявляются кальцификация и костные 
образования. 25% больных погибают в 
течение 5 лет после начала болезни. 

Популяционная частота — 0,61 : 

: 1000000 . 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. В основе большинства слу- 
чаев заболевания — новые мутации. 

Дифференциальный диагноз: миозит 
оссифицирующий травматический. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
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МИОТОНИЧЕСКАЯ ДИСТРОФИЯ 
(МѴОТОМС ЭѴ8ТКОРНѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: быстрая утомляемость и слабость 
лицевой и шейной мускулатуры и ди- 
стальных мышц конечностей. При элект- 
ромиографическом исследовании призна- 
ки миотонии и миопатии. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными симптомами заболевания являют- 
ся слабость в руках, затруднения при 
ходьбе, склонность к падениям. Миото- 
ния встречается почти в !/, случаев. 
Первично вовлекаются в процесс ли- 
цевая и шейная мускулатура, а также 
мышцы конечностей. Почти всегда от- 
мечаются птоз и симметричное ограни- 
чение движения глазных яблок. Слабость 
жевательных, височных и грудиноклю- 
чично-сосцевидных мышц придает лицу 
характерный «измученный» вид. Часто 
наблюдается дизартрия из-за слабости 
лицевой мускулатуры и мышц языка. 
Слабость конечностей обусловлена па- 
тологическими изменениями мышц пред- 
плечья, передних мышц голени, корот- 
кого разгибателя икры и перонеальных 
мышц. Отмечается также слабость мышц 
передней брюшной стенки. Позже, при 
прогрессировании заболевания, в про- 
цесс вовлекается большинство прокси- 
мальных мышц конечностей. В редких 
случаях миотония может быть генерали- 


зованной. Снижаются сухожильные реф- 
лексы, в поздних стадиях болезни 
развиваются контрактуры. Отмечаются 
катаракта, раннее облысение, атрофия 
гонад, патология сердца (65 %), сни- 
жение легочной вентиляции, легкая 
эндокринная патология, задержка ум- 
ственного развития, изменение содержа- 
ния І§ в сыворотке, ослабление пери- 
стальтики пищевода. Электромиография 
выявляет признаки миотонии. Может 
быть несколько повышен уровень 
креатинфосфокиназы. В биоптатах мышц 
обнаруживаются изменения диаметра 
мышечных волокон и центральное распо- 
ложение ядер в клетках. В поздней 
стадии мышечные волокна могут быть 
замещены фиброзной и жировой тканью. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ная миотония; врожденная парамиото- 
ния; гиперкалиемический периодический 
паралич; другие формы мышечных 
дистрофий. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Випдеу 8.. Сапег С. О. Оепеііс Ьеіего- 
§епеі(у Гог ёузІгорЬіа шуоіопіса. — 1. Меё. 
Оепеі., 1972, ѵ. 9, р. 311-315. 

ОіЬ.чоп 5. /_. М., Еег^шоп.ЗтііИ М. А. ТЬе 
иве оГ §епеііс 1іпка§е іп соип8е11іп§ 
Гашіііев ѵѵііЬ ёузІгорЬіа туоіопіса. — Сііп. 
Оепеі., 1980, ѵ. 17, р. 443-448. 


МИОТОНИЯ ВРОЖДЕННАЯ (МѴО- 
ТОМА СОМСЕМТА ТНОМ8ЕІМ). 

Синоним: болезнь Томсена. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: клинические и электромиографи- 
ческие признаки миотонии. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ное проявление этого заболевания — 
миотония (медленное расслабление 
мышц с последующим спазмом). Мио- 
тония выявляется при перкуссии скелет- 
ной мускулатуры в виде коротких 
подергиваний или спазмов мускулатуры, 
которые могут длиться в течение 
нескольких секунд. Часто в патологи- 
ческий процесс вовлекаются только ниж- 
ние конечности, а в других случаях — 
мышцы глазных яблок и кистей рук. 
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В наиболее характерных случаях миото- 
ния проявляется генерализованной без- 
болезненной скованностью, усиливаю- 
щейся в покое и уменьшающейся при 
работе. Пациенты жалуются на затруд- 
нение движений после отдыха. Движе- 
ния выполняются медленно, при повто- 
рении попыток становятся более быстры- 
ми. Мигание осуществляется нормально, 
тогда как сильное зажмуривание глаз 
может вызвать спазм, который длится 
более минуты. Внезапное движение, такое 
как чихание, может спровоцировать дли- 
тельный спазм мышц лица, языка, 
гортани, шеи и грудной клетки. Обычно 
наблюдается диффузная гипертрофия 
мышц, которая затрагивает частично 
мышцы бедра, предплечья, плеча, но 
может распространяться на жевательную 
мускулатуру и мышцы шеи. С возрастом 
миотония уменьшается, мышечная сила 
не снижается. При лабораторном иссле- 
довании уровень креатинфосфокиназы в 
крови оказывается в пределах нормы или 
только слегка повышен. Исследование 
биоптатов мышц патологии не выявляет, 
иногда увеличены размеры отдельных 
мышечных волокон. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М ! : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: парамио- 
тония врожденная; миотоническая ди- 
строфия ; паралич гиперкалиемический 
периодический ; хондродистрофическая 
миотония. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вескег К. Е. Муоіопіа сопьет іа апё зупёго- 
тез аззосіаіеё ѵѵііЬ туоіопіа. ѵ. III: 
Торісз іп Ншпап Оепеіісз,- 8іиІІ§аП, 1977. 
ТогЬег%.чеп Т. А Гатііу \ѵі(1і ёотіпапі 
Ьегеёііагу туоіопіа, тизсиіаг НуреПгорЬу 
апсі іпсгеазеё тизсиіаг іггіІаЬШіу, сіізііпсч 
Ггот туоіопіа соп§епіІа ТЬотзеп. — Асіа 
ІѴеигоІ. $сапё., 1975, ѵ. 51, р. 225 — 232. 


МИОТОНИЯ ХОНДРОДИСТРОФИ- 
ЧЕСКАЯ (СНО^КОИУЗТКОРШС 
МѴОТОМА). 

Синоним: синдром Швартца — Джам- 
пеля. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: миотония; отставание в росте; 


контрактуры суставов; блефарофимоз. 

Клиническая характеристика. Больные 
имеют маленький рост, множественные 
скелетные деформации и миотонию. 
Миотония появляется в первые два года 
жизни; иногда отмечается истинная 
гипертрофия мышц или гипоплазия с 
атрофией и уменьшенными мышечными 
волокнами. Лицо больных плоское, рот и 
подбородок маленькие, выражение лица 
печальное. Аномалии глаз включают 
короткую и узкую глазную щель, 
интермиттирующий птоз, неправильный 
рост ресниц, микрокорнеа, миопию тя- 
желой степени, ювенильную катаракту, 
иногда микрофтальм. Скелетные дефор- 
мации: короткая шея, «куриная» грудь, 
кифосколиоз; дисплазия тазобедренного 
сустава, контрактуры суставов. Кроме 
этого, отмечаются низкий рост волос, 
низко расположенные уши, паховые и 
пупочные грыжи, слабость анального 
сфинктера, маленькие яички, транзитор- 
ная лактозурия. Интеллект сохранен. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: мукополи- 
сахаридозы ; артрогрипоз ; кранио-кар- 
потарзальная дисплазия ; синдром Секке- 
ля; синдром мандибулярной дуги и 
карликовости; врожденная миотония; 
миотоническая дистрофия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

АЬег/еІсІ /)., ИатЬо Т. : Ѵуе Н. V. а. 
СгоЬ Г). СЬопёгоёузІгорЬіс туоіопіа : герогі 
оГ 1\ѵо сазез. Муоіопіс ёѵѵагбзт, ёіІТизе 
Ьопе ёізеазе, апё ипизиаі осиіаг апё Гасіаі 
аЬпогтаІіІіез,— АсгЬ. Меигоі., 1970, ѵ. 22 
р. 455-462. 


МИТЕНСА - ВЕБЕРА СИНДРОМ 
(МІЕТЕ^-ѴѴЕВЕК 8ѴІЧОКОМЕ). 

Описан в 1966 г. С. Міеіепз и 
Н. ѴѴеЬег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: помутнение роговицы; узкий нос; 
сгибательные контрактуры в локтевых 
суставах; умственная отсталость. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными проявлениями синдрома являют- 
ся помутнение роговицы, горизонталь- 
ный или ротационный нистагм и косо- 
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глазие, узкий нос с гипоплазией крыльев. 
Характерны укорочение предплечий, вы- 
вих проксимальной головки лучевой 
кости и сгибательная контрактура локте- 
вых суставов. Иногда отмечаются валь- 
гусная деформация стоп, ограничение 
разгибания коленных суставов, вывих 
бедра, воронкообразная грудная клетка, 
аневризмы сосудов. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Міеіепз С., ІѴеЬег Н. А зупёготе сЬа- 
гасіегігеб Ьу сотеаі орасііу, пу$іа§ти8, 
Яехіоп сопігасіиге оГ іЬе е1Ьо\ѵ$, §го\ѵіЬ 
Гаііиге апё тепіаі геіагёаііоп. — Е Ресііаі., 
1966, ѵ. 69, р. 624-629. 


МОЗГО - ГЛАЗО - ЛИЦЕ - СКЕЛЕТ- 
НЫЙ СИНДРОМ (СЕКЕВКО-ОСЦЕО- 
РАСЮ-8КЕЬЕТАЕ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы : церебро-окуло-фацио-ске- 
летный синдром; СОГ8-синдром. 

Описан в 1974 г. 8. Репа с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: резкая пренатальная гипоплазия; 
микроцефалия ; микрофтальмия ; скошен- 
ный лоб; тонкие губы; кифосколиоз; 
флексорные контрактуры суставов. 

Клиническая характеристика. Из по- 
роков головного мозга при этом синд- 
роме наиболее часто встречаются микро- 
цефалия; иногда внутренняя гидроцефа- 
лия; атрофия зрительных нервов; агене- 
зия мозолистого тела; гипоплазия верх- 
них теменных извилин, гиппокампа, 
зрительных нервов ; микрогирия базиляр- 
ных поверхностей. Отмечаются микро- 
фтальмия, катаракта, уплощение перед- 
ней камеры глаза, узкие глазные щели, 
блефарофимоз. Аномалии лица : скошен- 
ный лоб, седловидная переносица, боль- 
шие низко расположенные уши, тонкие 
губы, ретро- и микрогнатия (рис. 70, а). 
Из аномалий скелета встречаются ки- 
фоз, сколиоз, флексорные контрактуры 
суставов, камптодактилия (рис. 70, б), 
стопа-качалка, вывих бедра или диспла- 
зия вертлужной впадины, соха ѵаіда, 
узкий таз. Со стороны внутренних 
органов чаще поражаются почки (агене- 



Рис. 70. Внешний вид больных с мозго-глазо- 
лице-скелетным синдромом. 

а — скошенный лоб, микроцефалия, макротия, 
ретрогнатия; б — флексорные контрактуры суста- 
вов. 
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зия и гипоплазия, подковообразная поч- 
ка), в единичных случаях отмечаются 
врожденные пороки сердца, релаксация 
диафрагмы, подвижная слепая кишка, 
гипоплазия селезенки. У больных корот- 
кая шея, широко расставленные соски, 
поперечная ладонная складка, мышеч- 
ная гипотония, отставание физического 
и психомоторного развития. Отмечается 
выраженная пренатальная гипоплазия. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: артрогри- 
поз; окуло-мандибуло-фациальный синд- 
ром ; окуло-аурикуло-вертебральная дис- 
плазия; церебро-гепаторенальный синд- 
ром ; церебро-косто-мандибулярный 
синдром ; окуло-церебро-ренальный 
синдром; фетальный синдром краснухи. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Іоигіе 1. <Т., СИегзіѵоу Е. У)., 1м2)ик О. I. 
еі аі. РигіЬег еѵіёепсе Гог [Ье аиіовошаі 
гесеязіѵе іпЬегіІапсе оГ іЬе СОР§-8упёготе. - 
СІіп. СепеТ, 1976, ѵ. 10, р. 343-346. 

Репа 8. О. У., Зскокеіг М. N. К. 
Аиіозотаі гесе88Іѵе сегеЬго-осиІо-Гасіо- 
зкеіеіаі (СОРЗ) зупёготе. — СІіп. Оепеі 
1974, ѵ. 5, р. 285-293. 

Репа 8. О. У., Еѵат У. а. Нипіег 
А. С. 1Т. С013-8упсіготе геѵііііесі. — 
ВігіЬ ОеГесІ8, 1978, ѵ. XIV (6В) 
р. 205-213. 


МУКОВИСЦИДОЗ (СѴ8ТІС ПВКО- 

818 ). 

Синоним: кистофиброз поджелудочной 
железы. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: рецидивирующие легочные инфек- 
ции; повышенная концентрация ионов 
№ + , С1- в потовой жидкости и 

нарушение функции поджелудочной же- 
лезы и кишечника. 

Клиническая характеристика. Муко- 
висцидоз представляет собой мно- 
жественные поражения желез внутренней 
секреции, проявляющиеся выделением 
секретов повышенной вязкости с вторич- 
ным изменением легких, поджелудочной 
железы и кишечника. Различают сле- 
дующие формы муковисцидоза: 

1) смешанная (легочно-кишечная); 

2) преимущественно легочная; 


3) преимущественно кишечная; 

4) мекониальный илеус; 

5) абортивные и стертые формы. 
Легочные проявления болезни возни- 
кают на 1 — 3-м году жизни и характе- 
ризуются рецидивирующими пневмо- 
ниями, бронхитами. В 100% случаев раз- 
вивается эмфизема легких. Кишечные 
проявления муковисцидоза связаны с 
нарушением активности ферментов под- 
желудочной железы. Гнилостные процес- 
сы в кишечнике приводят к вздутию 
живота, появлению обильного жирного 
стула с резко выраженным гнилост- 
ным запахом. У 10-20% больных 
отмечается выпадение прямой кишки, у 

9 — 22 % — билиарный цирроз печени. 
Характерна выраженная гипотрофия. 
Мекониальный илеус отмечается у 

10 — 20% новорожденных с муковисци- 
дозом. При этом развивается картина 
кишечной непроходимости; рвота с при- 
месью желчи, неотхождение мекония, 
увеличение живота. Может развиться ме- 
кониевый перитонит. К методам диаг- 
ностики муковисцидоза относятся опре- 
деление концентрации натрия и хлора 
в поте, концентрации натрия в ногтях 
и слюне, определение активности дуо- 
денального содержимого, протеолити- 
ческой активности кала, копрологическое 
исследование. 

Популяционная частота — 1 : 2500 но- 
ворожденных. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: целиакия, 
хронические бронхолегочные заболе- 
вания. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Клиника, диагностика и лечение муковис- 
цидоза у детей: Методические рекоменда- 
ции,- М., 1976. 

Вгезіот ./. МсРНегюп У. а. Ерзіеіп У. 
ОІ8ПпеішЬіп§ Ьотогу^ош апсі ЬеІегогу§ои8 
сузііс ГіЬго8І8 ГіЬгоЫазІз Ггот погтаі сеііз 
Ьу сІіП'егепсез іп зосііит ігапзрогі. — Пе\ѵ 
Еп§1. Г Мей., 1981, ѵ. 304, р. 1-5. 
Разшг^е Е. СузІізсЬе РіЬгове-ОепеІік ипсі 
ЕгЬЬегаШпе. - МзсЬг. КіпсіегЬеіІк., 1978, 
Вё. 126, 8. 172-173. 
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МУКОЛИПИДОЗ, ТИП I (МТІСОЫ- 
РШ08І8, ТУРЕ I). 

Впервые описан в 1968 г. .1. 8ргап§ег. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: умеренная умственная отсталость; 
симптом «вишневой косточки» на глаз- 
ном дне; грубые черты лица; сниже- 
ние активности Р-М-анетилнейрамини- 
дазы в лейкоцитах и в фибробластах. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в конце первого года 
жизни отставанием в психомоторном 
развитии. Отмечаются отставание в 
росте, диспропорциональное телосложе- 
ние за счет укорочения туловища. Внеш- 
ний вид напоминает больных с синдро- 
мом Гурлера. На глазном дне обнару- 
живается симптом «вишневой косточки», 
в некоторых случаях — помутнение рого- 
вицы. Неврологические нарушения про- 
являются после 4 лет жизни и харак- 
теризуются медленно прогрессирующей 
мышечной гипотрофией и гипотонией, 
атаксией, судорогами, тремором, нистаг- 
мом, признаками периферической нейро- 
патии. Скелетные изменения включают 
множественные дизостозы, ограничение 
подвижности суставов. Непостоянными 
признаками являются грыжи, гепато- 
спленомегалия, снижение слуха. Лимфо- 
циты периферической крови вакуолизи- 
рованы, в костном мозге обнаружи- 
ваются клетки с грубыми гранулами. 
Экскреция мукополисахаридов с мочой 
нормальная, а экскреция олигосахаридов, 
содержащих сиаловую кислоту, повы- 
шена. Отсутствует активность [1-Ы-аие- 
тилнейраминидазы в лейкоцитах и 
фибробластах. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : мукополи- 
сахаридоз; муколипидозы, типы I, 111. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кеііу Т., ВаПозкезку I,., Наггіз О. еі аі. 
Мисо1іріс108І8 I (асій пеигатіпіс1а5е йеГісіеп- 
су): іЬгее сазез апсі ёеііпеаііоп оГ іЬе 
ѵагіаЬіІіІу оГ ІЬе рЬепоІуре.— Ат. 1. ЭІ8. 
СЫН., 1981, ѵ. 135, р. 703-708. 

8ргап%ег ] . Мисо1ірі<іо8І8 I : рЬепоІуре апй 
по8о1о§у. — Регересі. Іпѵезі. МеІаЪоІ. ОІ8., 
1981, ѵ. 4, р. 303-315. 


Вргащег 7., ІѴіесІетапп Н. ТЬе §епеІіс 
тисоІірісіо8І8. Оіа§по8І8 апсі йіГГегепНаІ 
с1іаёпо8І8.— Нитап§епеІік, 1970, ВсІ. 9, 
8. 113-139. 

МУКОЛИПИДОЗ, ТИП II (М11СОЫ- 
РШ08І8, ТУРЕ II). 

Синоним: болезнь І-клеток. 

Описан в 1967 г, Т Ьегоу и К. Бе- 
шаг8. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: тяжелая степень задержки психо- 
моторного развития; низкий рост; гру- 
бые черты лица; гиперплазия десен. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется рано, до 1-го года 
жизни. Больные резко отстают в росте 
и психомоторном развитии. Отмечают- 
ся характерные лицевые признаки: мел- 
кие орбиты, отекшие веки, небольшой 
экзофтальм, выраженная подкожная ве- 
нозная сеть вокруг глаз и в височных 
областях, сглаженные надбровные дуги, 
полные щеки с множественными теле- 
ангиэктазиями, выраженная гиперплазия 
десен. Скелетно-мышечные аномалии 
включают короткую шею и короткую 
грудную клетку, паховые и пупочные 
грыжи, ограничение подвижности суста- 
вов, в частности плечевых и запяст- 
ных, широкие и короткие кисти, то- 
раколюмбальный кифоз, шишковидные 
реберно-хрящевые сочленения, признаки 
множественного дизосгоза. Диафизы 
длинных трубчатых костей и свод 
черепа поражены меньше, чем при муко- 
липидозе I типа. В некоторых случаях 
отмечаются помутнение роговицы, ге- 
патомегалия легкой степени. Характер- 
на склонность больных к респиратор- 
ным инфекциям. При лабораторных 
исследованиях выявляются нормальный 
уровень экскреции с мочой мукополи- 
сахаридов, наличие в лимфоцитах и 
фибробластах необычных цитоплазмати- 
ческих включений; повышение уровня 
различных лизосомальных ферментов, в 
частности уровня Р-ТѵІ-ацетилгексоза- 
минидазы и арилсульфатазы А в сы- 
воротке крови, моче и спинномозго- 
вой жидкости. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосоМно-рецес- 
сивный. 
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Дифференциальный диагноз : мукополи- 
сахаридоз; муколипидозы, типы I, III и 
IV ; О м -ганглиозидоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СПЬегі Е. Р.. Оаихоп О., ЯиКкеіп С. М. 
еі аі. І-се11 йіяеаве, тисоіірійовів II. РаіЬо- 
Іофсаі, ЬівІосЬетісаІ, иіігавігисіигаі апсі 
Ьіосііетісаі оЬвегѵаІіопв іп Гоиг саяеа. — 
2. КіпсІегЬеіІк., 1973, ВсІ. 114, 5. 259-292. 


МУКОЛИПИДОЗ, ТИП III (МІІСО- 
ИРЮ08І8, ТѴРЕ III). 

Впервые описан в 1965 г. V. МсКи- 
зіск с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: болезненные и тугоподвижные су- 
ставы; низкий рост; грубые черты лица; 
снижение умственного развития ; призна- 
ки множественного дизостоза. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческие признаки заболевания прояв- 
ляются на втором году жизни в виде 
увеличения и ограничения подвижности 
суставов. Тугоподвижность суставов с 
возрастом медленно нарастает. Отме- 
чаются низкий рост, укорочение туло- 
вища и верхних конечностей, корот- 
кие и утолщенные ключицы. Рентгено- 
логически определяются деформирован- 
ные позвонки, сколиоз, прогрессирую- 
щая деструкция эпифизов головок бед- 
ренных костей, маленькие и деформи- 
рованные, поздно окостеневающие кар- 
пальные кости. Черты лица грубые. 
Выявляется помутнение роговицы. В не- 
которых случаях описаны врожденные 
пороки сердца, в частности недостаточ- 
ность аортальных клапанов. Может от- 
мечаться умеренная умственная отста- 
лость. Экскреция мукополисахаридов с 
мочой в пределах нормы. В костном 
мозге обнаруживают вакуолизирован- 
ные клетки. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : мукополи- 
сахаридоз, тип V. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МсКихіск V.. Каркт О.. ІѴіхе О. еі аі. 

ТЬе §епебс тисороІувассЬагісІозез.— Ме- 

Йісіпе, 1965, ѵ. 44, р. 445 — 483. 


Потах С.. ТШег С. Е., КеупоШх 2. \Ѵ. 

еі аі. Зіаіісіаве сіеіісіепсу іп тисоіірі- 
Й 08 І 8 II (І-сеІІ сіівеаве) апсі тисоіірі- 

Й 08 І 8 III (рвеисіо-НигІег роІусІуяІгорЬу). — 
Іп: РіГіЬ Іпі. Соп§. Нит. Оепе'І. Мехісо 
Сііу, 1976, р. 40. 


МУКОПОДИСАХАРИДОЗ, ТИП I 
(МІ)С0Р0ЬѴ8АССНАКШ08І8, ТѴ- 
РЕ I). 

Синоним: синдром Гурлера. 

Впервые описан в 1919 г. О. Нигіег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: задержка роста; выраженная умст- 
венная отсталость ; характерные черепно- 
лицевые дисморфии ; множественный 
дизостоз; помутнение роговицы; повы- 
шенная экскреция с мочой мукополи- 
сахаридов. 

Клиническая характеристика. Дети с 
синдромом Гурлера рождаются без 
внешних изменений, иногда с большой 
массой тела. В первые месяцы жизни 
черты лица становятся грубыми, харак- 
терны запавшая переносица, помутнение 
роговицы, гепатоспленомегалия, туго- 
подвижность суставов и тораколюмбаль- 
ный кифоз (рис. 71, а, б). Рот обычно 
открыт. Постоянными симптомами, раз- 
вивающимися на втором году жизни, 
являются короткая шея, воронкообраз- 
ная или килевидная грудная клетка, 
паховые и пупочные грыжи, гипертри- 
хоз, особенно на разгибательных поверх- 
ностях конечностей и спине, макро- 
и скафоцефалия (рис. 71, в), увеличение 
языка и губ, мелкие, редко посажен- 
ные зубы, ринит со слизистым отделяе- 
мым, шумное дыхание, ограничение под- 
вижности в межфаланговых, локтевых, 
плечевых и тазобедренных суставах. 
Кожа сухая, грубая, бледная. Позже 
появляются признаки поражения сердца : 
шум, кардиомегалия. Развиваются глу- 
хота, слепота. Рост замедляется после 
первого года жизни. Психомоторное 
развитие протекает нормально до 2 лет. 
Для поздних стадий заболевания харак- 
терна глубокая деменция. Больные по- 
гибают в возрасте до 10 лет от бронхо- 
легочных инфекций и сердечной деком- 
пенсации. Рентгенологически обнаружи- 
ваются уплощение и расширение турец- 
кого седла, расширение диафизов труб- 
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чатых костей, особенно верхних конеч- 
ностей и ребер, клювовидная форма 
тел позвонков. Лабораторные исследо- 
вания выявляют мукополисахаридурию 
(повышенную экскрецию дерматансуль- 
фата и гепарансульфата), метахромати- 
ческие гранулы в 10 — 60% лейкоцитов, 
метахроматическую окраску фиброблас- 
тов. На аутопсии обнаруживают отложе- 
ние мукополисахаридов в клапанах серд- 
ца, в хрящевых клетках, в перифери- 
ческих нервных ганглиях, сетчатке, 
склере, роговице, почках, селезенке. 
Основной дефект заключается в дефи- 
ците Ь-идуронидазы — фермента, от- 
ветственного за катаболизм кислых муко- 
полисахаридов. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
типы мукополисахаридозов ; муколипи- 
доз, тип III; О м -ганглиозидоз, тип I. 


Рис. 71. Мукополисахаридоз, тип I. 

Внешний вид больных: а — грубые черты лица; 
б — кифоз, контрактуры крупных суставов; в — 
макро- и скафоцефалия. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Методические рекомендации по клинико- 
биохимической диагностике мукополисаха- 
ридозов.— М., 1983. 
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Ергащег /. IV. ТЬе вузіетіс тисороіу- 
8 ассЬагі<І 08 І 8 . - Ег§еЬ. Іпп. Месі. КіпёегЬе- 
іік., 1972, ВЬ. 32, 8. 165-265. 


МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ, ТИП II 
(МСС0Р0ЬѴ8АССНАКШ08І8, ТУ- 
РЕ II). 

Синоним, синдром Хантера. 

Описан в 1917 г. С. НшПег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: характерный внешний вид больно- 
го; мукополисахаридурия; дефицит иду- 
ронатсульфатазы в фибробластах, сы- 
воротке крови, лимфоцитах. 

Клиническая характеристика. Данный 
тип мукополисахаридоза характеризует- 
ся доброкачественным течением. До 
1—2 лет выраженных клинических про- 
явлений не наблюдается, за исключе- 
нием шумного дыхания вследствие об- 
струкции верхних дыхательных путей, 
повторных ринитов, макро- и скафо- 
цефалии, паховых и пупочных грыж. 
В возрасте старше 2 лет появляются 
утолщение ноздрей, губ и языка, туго- 
подвижность суставов, задержка роста, 
гипертрихоз и гепатоспленомегалия 
(рис. 72). Частыми признаками болезни 
являются утолщенная кожа, короткая 
шея, редкие зубы. В некоторых случаях 
наблюдаются узелковые изменения на ко- 
же конечностей и спины, пигментация 
сетчатки, умеренное воронкообразное 
вдавление грудной клетки, полая стопа, 
диарея и судороги. Интеллект сохранен, 
но могут наблюдаться изменения пси- 
хики. Имеются нерезко выраженные из- 
менения клапанного аппарата сердца, 
снижение слуха и нарушение подвиж- 
ности суставов. Выделяют форму с бо- 
лее тяжелым течением (ІІ-А), при кото- 
рой нарастает умственная отсталость. 
Продолжительность жизни больных мо- 
жет быть достаточно большой (описан 
больной, доживший до 60 лет), но 
обычно пациенты с мукополисахаридо- 
зом погибают в возрасте до 20 лет от 
сердечно-сосудистой декомпенсации. От- 
мечаются увеличение турецкого седла, 
множественный дизостоз, небольшие из- 
менения позвонков, остеоартрит тазобед- 
ренных суставов. Повышена экскреция 
с мочой дерматан- и гепарансульфата. 



Рис. 72. Больной с мукополисахаридозом, 
тип II. 

Грубые черты лица, короткая шея, гепато- 
спленомегалия. 

Накопление мукополисахаридов связано 
с дефицитом идуронатсульфатазы. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
типы мукополисахаридозов ; муколипи- 
доз, тип III; О м -ганглиозидоз, тип I. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ѵаігіѵ 5., Егіскзоп К. Р. а. Ерхіеіп С. У. 
Мііё апё веѵеге НшПег зупёготе (МР8 II) 
\ѵпЬіп іЬе вате зіЬзЬірв.— Сііп. Оепеі., 
1977, ѵ. 11, р. 319-326. 


МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ, ТИП III 
(МІІС0Р0ЕѴ8АССНАКЮ08І8, ТУ- 
РЕ III). 

Синоним, синдром Санфилиппо. 

Описан в 1963 г. 8. ВапГШрро с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: умственная отсталость; относитель- 
но легкие соматические проявления муко- 
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полисахаридоза ; экскреция с мочой 
гепарансульфата; дефицит Ы-ацетил-а- 
глюкозаминадазы и гепаран-ІМ-сульфа- 
тазы. 

Клиническая характеристика. Раннее 
развитие детей нормальное. Заболевание 
проявляется в возрасте 2 — 3 лет или 
позднее — в школьном возрасте — нару- 
шением психики, изменением поведения 
(возбудимостью, неспособностью к со- 
средоточению, агрессивностью, наруше- 
нием сна). В дальнейшем развиваются 
снижение интеллекта, спастическая ди- 
плегия. Больные умирают в возрасте 
до 20 лет (в редких случаях доживают 
до 30 лет). Отмечаются изменения 
скелета, гепатоспленомегалия (рис. 73). 
Черепно-лицевые аномалии незначитель- 
ны. Имеется снижение слуха, иногда 
выраженное. Рентгенологически выяв- 
ляется значительное утолщение костей 
черепа. Выделяются типы А, В, С, О, 
которые не отличимы клинически, но 
характеризуются разными биохими- 
ческими дефектами. Повышена экскре- 

Рис. 73. Больной с мукополисахаридозом, 

тип III. 

Запавшая переносица, короткий нос, гепато- 
спленомегалия. 



ция с мочой гепарансульфата. При 
типе А отсутствует гепаран-1Ч-суль- 
фатаза; при типе В-1Ч-ацетил — <х- 
глюкозаминидаза ; при типе С — ацетил 
КоА-Б-глюкозаминид-М-ацетилтрансфе- 
раза, при О — ІЧ-ацетил-глюкозамин- 
сульфат-сульфатаза. Гистохимически оп- 
ределяется отложение метахромати- 
ческого материала в фибробластах и 
лимфоцитах. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
типы мукополисахаридозов ; муколипи- 
дозы, типы I, II, III и С м - 

■ 1 

ганглиозидоз, тип I. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ѵап сіе Катр У. ^. Р . , X істіеуег //. /■’. 
Рі%ига К. ѵоп, а. СіехЬегіз М. А. Сепеііс 
ЬеІего§епеіІу апсі сііпісаі ѵагіаЬіІіІу іп (Ье 
ЗапПІірро хупсіготе (Чурея А, В, С).— 
Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 20, р. 152-160. 


МУ КОПОЛ ИСАХАРИ ДОЗ, ТИП IV 
(МІІСОРОБѴ8АССНАКІ0О8І8, ТУ- 
РЕ IV). 

Синонимы: синдром Моркио, синдром 
Брайлсфорда. 

Описан в 1929 г. Ь. Могциіо и 
I. ВгаіЫЪпі независимо друг от друга. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: выраженное отставание в росте; 
прогрессирующие деформации позвоноч- 
ника и грудины, короткая шея; дефицит 
галактозо-6-сульфатазы. 

Клиническая характеристика. На 2-м 
году жизни начинается отставание в 
росте и появляются скелетные дефор- 
мации (вальгусная деформация коленных 
суставов, выбухание нижних ребер, 
кифосколиоз). Степень укорочения туло- 
вища превышает укорочение конечностей 
(рис. 74). Интеллект относительно сохра- 
нен. Отмечаются значительная задержка 
физического развития, диффузное по- 
мутнение роговицы, выступающая ниж- 
няя часть лица, гипоплазия эмали зубов, 
короткая шея (голова выглядит сидя- 
щей прямо на плечах), скафоцефалия, 
килевидная грудная клетка, крайне выра- 
женный поясничный лордоз, большой 
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Рис. 74. Больная с мукополисахаридозом, 
тип IV. 

Множественные деформации скелета. 

живот, гиперподвижность и подвывихи 
суставов (например, запястных), плоско- 
стопие. К 20 годам обычно выявляется 
регургитация аорты. У большинства 
больных отмечается снижение слуха. 
Возможны симптомы сдавления спин- 
ного мозга деформированными позвон- 
ками, тетраплегия, обусловленная дисло- 
кацией I шейного позвонка (в связи с 
аплазией зубовидного отростка или 
слабостью связок). Рентгенологические 
данные: платиспондилия, увеличение рас- 
стояния между позвонками, непра- 
вильная форма эпифизов, отставание 
костного возраста, широкие ребра, 
генерализованный остеопороз. Продол- 
жительность жизни — до 20 лет. Смерть 
обычно наступает от сердечной или 
неврологической патологии. Лаборатор- 
ные исследования выявляют повышен- 
ную экскрецию с мочой кератансульфата 
или всех кислых мукополисахаридов. 
При типе А болезни Моркио опреде- 
ляется дефицит галактозамин-6-сульфат- 


сульфатазы в культуре фибробластов, а 
при типе В — Р-Э-галактозидазы. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : другие ти- 
пы мукополисахаридозов; муколипидоз, 
типы I, II и III; О м -ганглиози- 

і 

доз, тип I ; другие формы карлико- 
вости с укорочением туловища ; дефицит 
Р-галактозидазы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НоЬ%геѵе ]Ѵ., СгоЬе И., Іі^ига К., ѵоп, еі аі. 
Мощиіо вупёготе: сііпісаі Гіпсііпць іп 11 
раііепід ѵѵііЬ тисоро1у8ассЬагіёо8І8 IV 
А апё 2 раііепія \ѵіі1і тисороІувассЬагі- 
ёо8І8 IV В — Нит. ОепеТ, 1981, ѵ. 57, 
р. 360-365. 


МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ, ТИП V 
(МЕС0Р0ЕѴ8АССНАКШ08І8, ТУ- 
РЕ V). 

Синоним : синдром Шейе. 

Впервые описан в 1962 г. Н. 8сЬеіе. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: умеренное снижение роста; помут- 
нение роговицы; кисти в виде «когтис- 
той лапы»; биохимические данные, сви- 
детельствующие о накоплении в клетках 
кислых мукополисахаридов, а также по- 
вышенная экскреция их с мочой; де- 
фицит а-Ь-идуронидазы. 

Клиническая характеристика. С рож- 
дения отмечаются грыжи и помутнение 
роговицы. Остальная симптоматика раз- 
вивается в школьном возрасте. Наблю- 
даются характерные, но не очень грубые 
изменения черт лица: широкое лицо, ман- 
дибулярный прогнатизм, опущенные 
углы рта, иногда макроглоссия. Скелет- 
ные аномалии включают умеренное от- 
ставание в росте, короткую шею, укоро- 
ченное по отношению к конечностям 
туловище, широкие и короткие кисти и 
стопы с фиксацией пальцев в виде 
«когтистой лапы», умеренное ограни- 
чение подвижности локтевых и плечевых 
суставов, вальгусную деформацию суста- 
вов. Тугоподвижность кисти усиливает- 
ся синдромом карпального туннеля 
(чувство онемения и покалывания в зонах 
иннервации срединного нерва и атрофия 
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приводящей широкой мышцы большого 
пальца). У большинства больных наблю- 
даются поражение аортальных клапанов, 
грыжи, снижение слуха и зрения (де- 
генерация сетчатки и нарастающее по- 
мутнение роговицы), иногда гепатоспле- 
номегалия. Интеллект обычно не стра- 
дает. Описаны больные, дожившие до 
зрелого возраста. Рентгенологически 
выявляются признаки множественного 
дизостоза. Повышена экскреция с мочой 
гепаран- и дерматансульфата; в лейко- 
цитах и фибробластах обнаруживается 
дефицит активности а-Ь-идуронидазы. 
Синдром Шейе считается аллельной 
формой синдрома Гурлера. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — МІ :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
типы мукополисахаридозов ; О м -ганг- 
лиозидоз, тип I. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Еогіиіп КІеі/ег \Ѵ. НуЬгіёігаІіоп зіисііез 
оГ ГіЪгоЫазІз Ггот Нигіег, 8сЬеіе апй 
Нигіег — ЗсЬеіе сотрошкі раііепіз : зиррогі 
Гог іЬе ЬуроіЬезіз оГ аііеііс тиіапіз,— 
Ниш. Оепеі., 1980, ѵ. 53, р. 155 — 159. 
КаіЬага N.. Е%искі М., ЕЫЪаіа К. а. 
ТакафМ К. Нигіег — ЗЬеіе рііепоіуре : а 
герогі оГ 1\ѵо оГ раігз іпЬгес! зіЬз,— 
Нит. Оепеі., 1979, ѵ. 53, р. 37—41. 

8сНеіе II., НатЬгіск С. И 7 , а. Вагпехх С. А. 
А. пеѵЛу гесовпігей Гогте Ггизіе оГ Нигіег'з 
йізеазе (§аг§оу1ізт). — Ат. 1 ОрЬіЬаІт., 
1962, ѵ. 53, р. 753-769. • 


МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ, ТИП VI 
(МІІСОРОЕУ8АССІЧАКІ0О8І8, ТУ- 
РЕ VI). 

Синоним . синдром Марото — Лами. 

Впервые описан в 1963 г. Р. Магоіеаих 
и М. Ьашу. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: выраженные изменения фенотипа, 
аналогичные типу I; сохранный интел- 
лект ; дерматансульфатурия, дефицит 
арилсульфатазы В. 

Клиническая характеристика. Ново- 
рожденные имеют обычный внешний вид. 
Отставание в росте начинается в 
2 — 3 года. Отмечается постепенное про- 
грессирование помутнения роговицы, 
снижения слуха, тугоподвижности суста- 


вов, огрубления черт лица, Весь симпто- 
мокомплекс развивается к школьному 
возрасту. Наблюдаются гепатоспленоме- 
галия, поясничный кифоз, вальгусное ис- 
кривление голеней, грыжи, сердечно- 
сосудистая и дыхательная недостаточ- 
ность. Больные погибают в возрасте 
до 20 лет. Определяется дефицит арил- 
сульфатазы В (Ы-ацетил-галактозамин- 
4-сульфат-сульфатазы). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — МІ : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: мукополи- 
сахаридозы, типы II, IV, V; муко- 
липидозы; 0 М) -ганглиозидоз, тип I. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВаПоп В. \Ѵ.. Кеи/еЫ Е. Р. А сіізііпсі 
ЬіосЬешісаІ ёеГісіі іп іЬе Магоіеаих — 
Ьашу зупсі готе (тисороІузассЬагісіозіз). - 
I. Ресііаі., 1972, ѵ. 80, р. 114-116. 


МУКОПОЛИСАХАРИДОЗ, ТИП VII 
(МСС0Р0ЬУ8АССНАКт08І8, ТУ- 
РЕ VII). 

Синоним: болезнь Слоя. 

Описан в 1973 г. 81у с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкий рост; гепатоспленоме талия ; 
прогрессирующие скелетные деформа- 
ции; умственная отсталость; дефицит 
Р -глюкуронидазы . 

Клиническая характеристика. Т ипичны 
грубые черты лица с гипертелориз- 
мом, запавшей переносицей, выверну- 
тыми вперед ноздрями. Отмечаются 
гепатоспленомегалия, паховые и пупоч- 
ные грыжи, низкий рост, килевидная 
грудная клетка, тораколюмбальный ки- 
фоз, косолапость, повторные легочные 
инфекции. Рентгенологически выявляют- 
ся клювовидные позвонки, расширен- 
ные длинные трубчатые кости, мно- 
жественный дизостоз. Существует клини- 
ческая форма мукополисахаридоза VII, 
при которой отсутствует гепатосплено- 
мегалия; имеются небольшое помутне- 
ние роговицы, фиброзно-мышечная 
дисплазия аорты с инфильтрацией 
мукополисахаридами, приводящая к 
аортальной регургитации и сердечной 
недостаточности малого круга. В моче 
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определяется умеренная мукополисаха- 
ридурия за счет всех трех фракций 
гликозаминогликанов. Выявляется дефи- 
цит Р О-г лю куронидаз ы в лейкоцитах и 
кожных фибробластах. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : другие ти- 
пы мукополисахаридоза. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ноуте Н., доне! К. , Ні%%іпЬоиот М. С. 
а. ОВгіеп У. 5. Ргезепіаііоп оГ ггшсо- 
роіузассііагіёозіз VII (Р-§1исигошёазе ёе- 
Псіепсу) іп іпГапсу.— I. Меё. ОепеТ, 1981, 
ѵ. 18, р. 237-239. 


МЫШЕЧНАЯ АТРОФИЯ СПИ- 
НАЛЬНАЯ (8РІХАБ МЕ8СПЕАК АТ- 
КОРНѴ). 

Синонимы: болезнь Верднига — Гоф- 
фмана; болезнь Кугельберга — Веландера. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: мышечная гипотония; снижение или 
отсутствие глубоких сухожильных реф- 
лексов; характерные изменения ЭМ Г и 
биоптатов мышц. 

Клиническая характеристика. Разли- 
чают несколько форм спинальной мы- 
шечной атрофии. Инфантильная форма 
Верднига — Г оффмана проявляется внут- 
риутробно снижением двигательной ак- 
тивности или вскоре после рождения 
мышечной гипотонией, слабостью, сни- 
жением или отсутствием сухожильных 
рефлексов. Поражаются все скелетные 
мышцы; больные имеют характерную 
позу распластанной лягушки (с отведен- 
ными бедрами и согнутыми коленями). 
Поражение межреберных мышц и диа- 
фрагмы приводит к возникновению 
парадоксального дыхания. Объем актив- 
ных движений резко ограничен. Харак- 
терны мышечные атрофии, фасцикуляр- 
ные подергивания, особенно выраженные 
в мышцах языка. Течение заболевания 
прогрессирующее. Смерть наступает 
через 1—2 года вследствие дыхательной 
недостаточности и легочных инфекций. 
Дети с инфантильной формой с поздним 
началом (после 6 мес) живут несколько 
лет. Интеллект сохранен. 


Ювенильная форма Кугельберга — 
Веландера проявляется в возрасте от 
2 до 1 8 лет. Характеризуется симметрич- 
ной атрофией мышц проксимальных 
отделов конечностей, медленным про- 
грессированием. Отмечаются фибрил- 
лярные и фасцикулярные подергивания, 
задержка моторного развития, отсут- 
ствие сухожильных рефлексов, иногда 
гипертрофия ягодичных и икроножных 
мышц. Возможны вторичные деформа- 
ции позвоночника. Более тяжелое тече- 
ние характерно для мальчиков. Прогноз 
для жизни благоприятный. На ЭМ Г 
выявляются снижение частоты разрядов 
при произвольных сокращениях, «ритм 
частокола», увеличение длительности и 
амплитуды моторных разрядов. 

Патологоанатомически выявляются 
дегенеративные изменения в клетках 
передних рогов спинного мозга. В био- 
птате мышц определяются атрофия 
фибрилл, их дезорганизация, разрастание 
соединительной ткани. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: Шарко — 
Мари — Туса синдром; гипотония врож- 
денная доброкачественная. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СИеііі В.. Атаіі А., Тигга М. V. еі аІ. 
\Ѵегёпі§ — НоГГтапп — \ѴоЫГагіки8е1Ьег§ — 
\Ѵе1апёег ёізеазе: повоіовісаі ипііу апё 
сііпісаі ѵагіаЬіІііу іп іпІгаГатіІіаІ сазез.— 
Асіа ОепеС., Меё. Оетеііоі, 1971, ѵ. 20, 
р. 43-58. 

Веггеі ' К. а. Сгітт Т. Оепеііс соипзе1іп§ 
іп Гатіііез \ѵі(Ь зріпаі тизсиіаг аІгорЬу 
Іуре Ки§еІЬег§ — ЗѴеІапёег. Ниш. Оепеі., 
1983, ѵ. 65, р. 74-75. 


МЫШЕЧНАЯ ДИСТРОФИЯ ДИ- 
СТАЛЬНАЯ (МЕІ8СЕ/ЕАК ИѴ8ТКО- 
РНѴ ОІ8ТАЬ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: слабость в дистальных мышцах 
конечностей; на ЭМГ и при биопсии — 
признаки миопатии или мышечной 
дистрофии. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в возрасте 30 — 60 лет. 
Процесс начинается с дистальных мышц 
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конечностей. Сначала появляется сла- 
бость в мелких мышцах кистей, распро- 
страняющаяся затем проксимально. На- 
рушения чувствительности не бывает. 
Исчезают ахиллов, радиальный и уль- 
нарный рефлексы. Заболевание прогрес- 
сирует медленно. Причиной смерти мо- 
жет быть кардиопатия. При биопсии 
выявляются признаки миопатии. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: мышечная 
дистрофия плечевого и тазового пояса; 
перонеальная мышечная дистрофия 
Шарко — Мари — Туса; другие формы 
мышечных дистрофий. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МагкезЬегу IV. К., Сгі&>з К. С., Ьеиск К. Р. 
а. йаркат Т. \Ѵ. Ьаіе ошеі Ьегесіііагу 
йІ8Іа1 туораіЬу. — №иго1о§у, 1974, ѵ. 24, 
р. 127-134. 


МЫШЕЧНАЯ ДИСТРОФИЯ ЛИЦЕ- 
ПЛЕЧЕ-ЛОПАТОЧНАЯ (ЕАСІ08СА- 
РЕІЬОНЕІМЕКАЕ МІ^СІЖАК ИѴ8Г- 
КОРНѴ). 

Описана в 1885 г. Ь. Ьапбоигу с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: атрофия мышц лица и плечевого 
пояса. 

Клиническая характеристика. Для за- 
болевания типичны атрофия и слабость 
лицевой мускулатуры, гипомимия, отсут- 
ствие морщин на лбу и сглаженность 
носогубных складок. Вследствие пора- 
жения мышц плечевого пояса больные 
неспособны поднять и удержать руки над 
головой. Характерны крыловидные ло- 
патки, уплощение грудной клетки и 
воронкообразная деформация грудины. 
При вовлечении в процесс мышц тазо- 
вого пояса развивается выраженный 
лордоз. Описаны поражение мышц верх- 
них и нижних конечностей и случаи 
врожденного отсутствия некоторых 
мышц, например, грудной. Заболевание 
проявляется в возрасте 13—19 лет. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с полной пенетрантностью. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вескег Р. Ыеиев гиг Оепеіік ипсі К1а$- 
8ІГіка(іоп Тег Мивке1с1у8ІгорЫеп.— Нигпап- 
ёепеіік, 1972, Всі. 17, 8. 1-22. 

Мопоп N.. Скипр, С. Еогтаі §епе1іс8 оГ 
тизсиіаг йу8ІгорЬу,— Ат. 3. Нит. Оепеі., 
1959, ѵ. 11, р. 360-379. 


МЫШЕЧНАЯ ДИСТРОФИЯ ПЛЕ- 
ЧЕВОГО И ТАЗОВОГО ПОЯСА (МШ- 
СГІЬАК ОѴ8ТКОРНѴ, ЫМВ-СІКОГЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: симметричная слабость мышц верх- 
него и (или) нижнего пояса конечнос- 
тей; симптомы миопатии на ЭМ Г и в 
биоптатах мышц; повышение концентра- 
ции креатинфосфокиназы в крови. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в возрасте 30—50 лет. 
Первоначально в процесс вовлекаются 
мышцы либо плечевого, либо тазового 
пояса, затем патология распространяется 
на мышцы других областей. Мышечная 
гипертрофия в икроножных и других 
мышцах отмечается редко. Степень тя- 
жести и быстрота прогрессирования 
заболевания варьируют. Тяжелая инва- 
лидность обычно развивается через 20 лет 
после начала заболевания. Мышечные 
контрактуры и скелетные деформации 
отмечаются в поздних стадиях болезни 
или отсутствуют. Развивается характер- 
ная покатость плеч, имитирующая 
сгорбленность. Слабость мышц тазового 
пояса обусловливает трудности при 
вставании с пола и с низких стульев. 
Деформации скелета развиваются из-за 
несимметричного поражения скелетной 
мускулатуры. ЭМ Г и биопсия выявляют 
признаки миопатии. Увеличение кон- 
центрации сывороточных ферментов ме- 
нее выражено, чем при дистрофии 
Дюшенна. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: мышечная 
дистрофия псевдогипертрофическая дет- 
ская; другие формы мышечных дистро- 
фий. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ое( 'ом ег \Ѵ., йеЯеиск У., Ткіегу Е. А Іа(е 
аиіозотаі сіотіпапі Гогт оГ ІітЬ-^ігсіІе 
тизсиіаг сіувІгорЬу : а сііпісаі, §епеІіс апсі 
тогрЬо1о§іса1 віисіу. - Еигор. ІЧеигоІ., 1974, 
ѵ. 12, р. 159-172. 


МЫШЕЧНАЯ ДИСТРОФИЯ ПСЕВ- 
ДОГИПЕРТРОФИЧЕСКАЯ АУТО- 
СОМНО-РЕЦЕССИВНАЯ (МЕІ8СС- 
ЕАК ИѴ8ТКОРНѴ, АЕТ080МАЕ КЕ- 
СЕ88ІѴЕ Р8ЕЕООНѴРЕКТКОРНІС). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: слабость проксимальных групп 
мышц, гипертрофия мышц, особенно 
икроножных ; увеличение концентрации 
креатинфосфокиназы в сыворотке; при- 
знаки миопатии и дистрофии в мы- 
шечных биоптатах; начало заболевания 
в детском возрасте. 

Клиническая характеристика. Начало 
заболевания — в возрасте от 2 до 14 
лет, но наиболее часто во 2-й поло- 
вине первого десятилетия жизни. Забо- 
левание прогрессирует сравнительно 
медленно, больные утрачивают способ- 
ность ходить к 20—24 годам. Мышеч- 
ная слабость наблюдается главным об- 
разом в проксимальных отделах конеч- 
ностей. Часто отмечаются псевдогипер- 
трофии икроножных мышц. Уровни 
сывороточных ферментов, включая кре- 
атинфосфокиназу, умеренно повышены, 
в основном в поздних стадиях заболе- 
вания. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: мышечная 
дистрофия псевдогипертрофическая дет- 
ская; мышечная дистрофия псевдогипер- 
трофическая взрослая, мышечная дистро- 
фия плечевого и тазового пояса. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Н агата Я., Тщікаіа М.. Могі М. а Могі К. 

Міксиіаг йувІгорЬу іп зіх уоип§ §ігІ8,- 

1Чеиго1о§у, 1979, ѵ. 29, р. 1486—1491. 


МЫШЕЧНАЯ ДИСТРОФИЯ ПСЕВ- 
ДОГИПЕРТРОФИЧЕСКАЯ ВЗРОС- 
ЛАЯ (М118СЕІЕАК ОѴ8ТКОРНѴ, 
АОЕІЬТ Р8ЕШОНѴРЕКТКОРНІС). 

Синонимы: доброкачественная Х-сцеп- 
леиная рецессивная мышечная дистрофия; 
мышечная дистрофия Беккера. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: слабость проксимальных мышеч- 
ных групп, псевдогипертрофия икро- 
ножных мышц; начало заболевания в 
возрасте 20 — 30 лет. 

Клиническая характеристика. Сла- 
бость развивается преимущественно в 
проксимальных мышцах, захватывая та- 
зовый пояс, мускулатуру бедер и в мень- 
шей степени — мускулатуру верхних ко- 
нечностей. Наблюдается прогрессирую- 
щий поясничный лордоз, появляются 
утиная походка, затруднение при подъе- 
ме с пола («приемы миопата»), беге, 
а в поздних стадиях болезни — при 
ходьбе. Характерна псевдогипертрофия 
икроножных мышц. Течение заболева- 
ния доброкачественное. Продолжитель- 
ность жизни не снижена. Лаборатор- 
ные данные: увеличение содержания сы- 
вороточных ферментов креатинфосфо- 
киназы, альдолазы и трансаминазы). 
Биопсия мышц выявляет «миопатичес- 
кие» изменения; на ЭМГ — признаки 
первичного мышечного поражения. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: мышечная 
дистрофия псевдогипертрофичеекая 
детская; мышечная дистрофия псевдо- 
гипертрофическая рецессивная. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Яіп%еІ 5. Р.. СаггоІІ ]. Е. а. ЗскоШ 8. С. 
ТЬе зресігиш оГ тіісі Х-Ііпкесі гесеввіѵе 
тивсиіаг йувІгорЬу. — АгсЬ. ІЧеигоІ., 1977, 
ѵ. 34, р. 408-416. 


МЫШЕЧНАЯ ДИСТРОФИЯ ГІСЕВ- 
ДОГИПЕРТРОФИЧЕСКАЯ ДЕТСКАЯ 
(МЕ!8С11ЕАК ИѴ8ТКОРНѴ, СНІЫ> 
НООИ Р8ЕІЮОНѴРЕКТКОРН1С). 

Синоним : классическая Х-сцепленная 
мышечная дистрофия; мышечная дистро- 
фия Дюшенна. 


137 
















































































І 9 























































іа 

.7;. 

■ПНИ 

■’Иг ? 




Рис. 75. Псевдогипертрофическая мышечная 
дистрофия. 

а - внешний вид больного (выраженный лордоз); 
б — псевдогипертрофия икроножных мышц у того 
же больного. 


Минимальные диагностические призна- 
ки: мышечная слабость, преимуществен- 
но в проксимальных группах мышц; 
начало в первом десятилетии жизни; 
повышение уровня фосфокиназы в сы- 
воротке крови; поражение лиц мужского 
пола. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание начинается обычно в первые 
3 года жизни с неуверенной походки. 
Во многих случаях дети начинают позд- 
но ходить. Иногда до 3 — 7 лет походка 
не изменена. Ребенку трудно встать с 
пола. В более поздних стадиях появ- 
ляется утиная походка, с широко рас- 
ставленными стопами, разведенными 
носками, отведенными назад плечами и 
поднятым подбородком. Часто выяв- 
ляется поясничный лордоз (рис. 75, а). 
Заболевание неуклонно прогрессирует, 
дети становятся прикованными к постели 
в возрасте 10 или 11 лет. Прогрес- 
сирующая атрофия начинается в прокси- 
мальных, а затем появляется в дисталь- 
ных мышцах; развивается слабость 
мышц плечевого пояса, затруднено 
поднимание руки до горизонтального 
уровня. Развивается псевдогипертрофия 
икроножных и ягодичных мышц 
(рис. 75,6). Во многих случаях раз- 
вивается сгибательная мышечная конт- 
рактура бедренных, коленных суставов и 
суставов верхних конечностей вследствие 
атрофии мышц. Отмечается тенденция 
ходить на носках. Рано снижаются 
глубокие сухожильные рефлексы. При 
мышечной дистрофии имеется тенденция 
к некоторому снижению умственных 
способностей, хотя многие дети имеют 
интеллект нормальный или даже выше 
среднего. Деформации скелета связаны 
с мышечной атрофией и включают 
искривление длинных трубчатых костей, 
остеопороз, тяжелое искривление по- 
звоночника. 

Продолжительность жизни больных — 
20 — 35 лет. Смерть обычно наступает 
от легочной инфекции или сердечной 
недостаточности. Данные лабораторной 
диагностики включают характерные из- 
менения, выявляемые при биопсии мышц 
(перерождение мышц, некроз отдельных 
волокон); определяется увеличение кон- 
центрации сывороточных ферментов. 
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особенно креатинфосфокиназы, а также 
альдолазы, трансаминазы, лактатде- 
гидрогеназы;наЭМГ — признаки миопа- 
тии ; на ЭКГ — изменения миокарда и 
нарушения проводимости. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : ЖО. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы мышечных дистрофий. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВисНег К., Іопахе.ии V. а. Напзоп ]. 
Р^е^иепсу оГ пе\ѵ тиіапів атоп§ Ьоуз 
\ѵііЬ ОисЬеппе тизсиіаг ёузІгорЬу. — Ат. 
I. Меё. ОепеГ, 1980, ѵ. 7, р. 27 — 34. 
Кои Н. О. Оеіесііоп іЬе ОисЬеппе саггіег 
Ьу иЬгазоипё апсі сотриіегізеё Іо- 
то§гарЬу. — Ьапсеі, 1983, ѵ. I, р. 1199. 


МЫШЦ ГЛАЗНОГО ЯБЛОКА И 
ГЛОТКИ ДИСТРОФИЯ (МГІ8С11ЬАК 
ИѴ8ТКОРНѴ ОСиЬОРНАКѴМСЕАЬ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: птоз; слабость мышц глотки; 
признаки миопатии или дистрофии в 
мышечных биоптатах. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание начинается в возрасте 30 — 50 лет, 
с двустороннего птоза век и прогрес- 
сирующей дисфагии. Обычно птоз по- 
степенно усиливается и требует коррек- 
ции. Дисфагия приводит к невозмож- 
ности проглотить сначала твердую, а 
затем и жидкую пищу. Возможны 
осложнения в виде аспирационных 
пневмоний. Через 10 — 20 лет после 
начала заболевания развивается неболь- 
шая слабость в проксимальных мышцах 
плечевого и тазового пояса. Досто- 
верных лабораторных критериев, кроме 
биопсии мышц, нет. Концентрации сы- 
вороточных ферментов, таких как 
креатинфосфокиназа, могут быть или в 
пределах нормы, или незначительно уве- 
личены. На ЭМГ — симптомы миопатии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: миотони- 
ческая дистрофия, другие формы мы- 
шечных дистрофий. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вгау С. М.. Каагяоо М. а. Кояя К. Т. 
Осиіаг туораіЬу ѵѵііЬ ёузрЬафа,— ІЧеи- 
го1о§у, 1965, ѵ. 15, р. 678-684. 

Ѵісіог М., Нау е5 К. а. Адат: К. О. 
Оси1орЬагуп§еа1 тизсиіаг ёузІгорЬу. А 
Гатіііаі ёізеазе оГ Іаіе ІіГе сЬагасІегігеё 
Ьу ёузрЬафа апсі рго^гевзіѵе рЮ8І8 оГ 
ІЬе еуеіісіз. — 1Че\ѵ Еп§1. 3. Меё., 1962, 
ѵ. 267, р. 1267-1272. 


НЕВУС ПЛАМЕНЕЮЩИЙ (18ЕѴ118 
РЬАММЕ118). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: сосудистые поражения кожи. 

Клиническая характеристика. Пораже- 
ние кожи представляет собой красно- 
розовые сосудистые плоские пятна кли- 
новидной, воронкообразной неправиль- 
ной формы, расположенные чаще всего 
на задней поверхности шеи, а также 
на лбу, лице, туловище и конечностях. 
У новорожденных часто поражены веки. 
Сосудистые пятна на задней поверх- 
ности шеи и затылка нередко сохра- 
няются у взрослых. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: каверноз- 
ные гемангиомы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

5 Ъа/аг У. а. І)оі% А. ТЬе “паре паеѵш”,— 
Вгіі. Меё. Г, 1955, ѵ. 1, р. 913. 


НЕВУСА КРАСНО-ГОЛУБОГО ПУ- 
ЗЫРЧАТОГО СИНДРОМ (ВШЕ КІ В- 
ВЕК ВЬЕВ ХЕѴІІ8 8ѴІМОКОМЕ). 

Синоним: генерализованный каверноз- 
ный гемангиоматоз. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: множественные кавернозные геман- 
гиомы кожи. 

Клиническая характеристика. В 100% 
случаев отмечаются множественные ка- 
вернозные гемангиомы (рис. 76, а, б) кожи 
от голубого до пурпурно-красного и 
черного цвета диаметром 0,2 — 4 см, 
дольчатые или губчатые. Гемангиомы 
кожи сочетаются с гемангиомами внут- 
ренних органов (желудочно-кишечного 
тракта — 90%, легких, печени, щито- 
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Рис. 76. Синдром красно-голубого пузыр- 
чатого невуса. 

а, б — множественные кавернозные гемангиомы 

видной железы, головного и спинного 
мозга, селезенки, сердца, почек), а также 
подкожно-жировой клетчатки и костей 
черепа. Частым осложнением являются 
желудочно-кишечные кровотечения и 
анемия. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: болезнь 
Фабри; семейная геморрагическая теле- 
ангиэктазия; энхондроматоз и геман- 
гиомы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вегіупе С. М., Вегіупе N. Апаетіа (Іис Іо 
“Ыие-гиЬЬег-ЫеЬ” пеѵив Йізеаве,— Бапсеі, 
1960, ѵ. II, р. 1275-1277. 


Вготхе А. Т. Віие гиЬЬег ЫеЬ пеѵі аз а 
сазе оГ іпіиззизсерііоп. — }. Ресііаі. Зиге., 
1983, ѵ. 18, р. 7-9. 


НЕДЕРЖАНИЯ ПИГМЕНТА СИНД- 
РОМ (имсош'гчЕми рісмеаіті 
8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним : синдром Блоха — Сульц- 
бергера. 

Описан в 1906 г. А. ОаггоД 

Минимальные диагностические призна- 
ки: характерные изменения кожи; ано- 
малии зубов; алопеция. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ные кожные изменения заключаются в 
эритематозно-везикулезной сыпи, рас- 
положенной линейно на сгибательной 
поверхности конечностей и боковых 
поверхностях туловища. Сыпь появляет- 
ся в первые 2 нед жизни, а несколь- 
кими месяцами позже сменяется бородав- 
чатой сыпью. Бородавчатые изменения 
сохраняются несколько лет, а затем 
уменьшаются и оставляют после себя 
умеренную атрофию кожи и депигмен- 
тацию. III стадия заключается в появ- 
лении пигментных пятен неправильной 
формы в виде брызг и полосок на лате- 
ральных поверхностях туловища (рис. 77) 
и проксимальных частях конечностей. 
Эти изменения сохраняются несколько 
лет. У взрослых наиболее частыми 
остаточными признаками синдрома яв- 
ляются участки атрофии и депигмен- 
тации. Аномалии кожи сочетаются с 
аномалией зубов (65 %) (коническая 
форма и дефицит дентина); с алопе- 
цией (38%); аномалиями зрения (33%) 
(косоглазие, катаракта, псевдоглиома, 
ретролентальная фиброплазия); с пора- 
жением ЦНС (31 %) (спастические со- 
стояния, судорожный синдром, парали- 
чи); с умственной отсталостью (16%); 
с дистрофией ногтей (7 %). В ряде 
случаев наблюдаются отставание в росте, 
зріпа ЬіГісІа, косолапость, расщелина губы 
и неба, деформация черепа и ушных 
раковин, гемиатрофия, врожденный вы- 
вих бедра. Отмечается нестабильность 
хромосом у больных. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — МО : Ж1. 


140 



Рис. 77. Пигментация на боковой поверхности 
грудной клетки у больного с синдромом недер- 
жания пигмента. 


Тип наследования — Х-сцепленный до- 
минантный с внутриутробной гибелью 
плодов мужского пола. 

Дифференциальный диагноз : Негеля 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ьепх \Ѵ. НаІГ сЬгогщиё тиШіопз тау 
ехріаіп іпсопііпепііа рі§теп1і іп таіев,— 
Ат. Т Ниш. ОепеГ, 1975, ѵ. 27, 
р. 690-691. 


НЕЙРОКОЖНЫЙ МЕЛАНОЗ (14 Е- 
^К0С^ТАNЕ0^8 МЕЬАІ\08І8). 

Описан в 1861 г. Т Кокііашку. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: пигментный невус на нижних 
конечностях и других участках тела ; 
умственная отсталость; малигнизация 
невуса. 

Клиническая характеристика. Дети 
рождаются с нормальной массой и дли- 
ной тела. При рождении отмечается 
большой пигментный невус от темно- 
коричневого до черного цвета, часто с 


волосами, локализующийся в верхней 
части нижних конечностей. Иногда 
изолированные невусы меньшего разме- 
ра встречаются на верхних и нижних 
конечностях, туловище и голове 
(рис. 78, а, б, в). Психомоторное разви- 
тие начинает отставать после 1-го или 
2-го года жизни. Часто наблюдаются 
эпилептические судороги в связи с ин- 
фильтрацией мозга меланобластами. У 
некоторых пораженных встречаются де- 
фекты невральной трубки, гидроцефалия. 
При цитогенетическом исследовании не- 
редко выявляются поломки хромосом. 
Малигнизация одного или более невусов 
наступает в большинстве случаев в дет- 
ском возрасте. Продолжительность жиз- 
ни больных не превышает 25 лет. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Каріап А. М . , ІГаЬа.іИі Н. Н.. Напе- 
Ііп С. С. а. Си А. Т. Хеигосиіо- 
пеои8 ше1апо5І8 ѵѵііЬ таіідпапі Іеріотепіп- 

Рис. 78. Нейрокожный меланоз. 

Внешний вид больных: а, б, в — множественные 
невусы на голове, туловище и конечностях. 
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Рис. 78. Продолжение. 


§еа1 шеіапоша.— АгсЬ. Іѵіеигоі., 1975, ѵ. 32, 
р. 669-671. 

Ногакоѵа М., Зеетапоѵа Е. ІМеигокиІаппі 
теіапоза и сЫорге,— С$1. реёіаі., 1982 
г. 37, 1. 40. 


НЕЙРОФИБРОМАТОЗ ^ЕЫЮРІВ- 
К0МАТ08І8). 

Синоним: болезнь Реклингхаузена. 

Описан в 1882 г. Р. Кеск1іп§- 
йаизеп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: наличие более 5 кофейных пятен 
размером 1,5 см в сочетании с типич- 
ными кожными опухолями. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется с рождения или 
в первое десятилетие жизни образо- 
ванием на коже кофейных пятен, 
число и размер которых постепенно 
нарастают (рис. 79, а). Пятна лока- 
лизуются чаще всего на закрытых 
участках кожи. Вторым характерным 



признаком являются опухоли на коже 
(рис. 79,6), имеющие тенденцию к рас- 
пространению по ходу периферических 
нервов, опухоли в спинном и голов- 
ном мозге (симптомы поражения череп- 
ных Нервов). Наиболее часто поражают- 
ся зрительные нервы и хиазма. Отме- 
чаются нейрофибромы на веках, 
конъюнктиве, роговице, радужке, по ходу 
цилиарных нервов. Интраорбитальные 
опухоли провоцируют птоз и паралич 
глазных мышц. Опухоли по ходу спин- 
ного мозга могут приводить к появ- 
лению различной неврологической симп- 
томатики в зависимости от уровня 
поражения. Часто отмечаются судороги 
и умственная отсталость. Описаны 
скелетные изменения, включающие кифо- 
сколиоз, приподнятую лопатку, асим- 
метрию трубчатых костей, псевдоартро- 
зы. 

Популяционная частота — 1 : 3300. 

Соотношение полов — М 1 : Ж1 . 
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Рис. 79. Внешние проявления нейрофибро- 
матоза. 

а — пигментные пятна на коже; б — кожные 
опухоли. 


Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: тубероз- 
ный склеррз; другие факоматозы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Егіскзоп К. Р., ІѴоЧіхсго/і 7. а. АІ/еп К. 7. 
Рагпіііаі оссигепсе оГ іпігасгапіаі агіегіаі 
оссіизіѵе ёізеазе іп пеигоГіЬготаІозіз.— СНп. 
Сепеі., 1980, ѵ. 18, р. 191-196. 

Ѵіпсепі 8. О. а. ІѴіІІІать Т. Р. Мапёі- 
Ьиіаг аЪпохтаІіііез іп пеигоГіЬготаІозіз. 
Сазе герогі апё Іііегаіиге геѵіеѵѵ. — Огаі 
8иг§. Меё. РаіЬ., 1983, ѵ. 55, р. 253-258. 


НЕЙРОЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ ПИГ- 
МЕНТНАЯ ОПУХОЛЬ ^ЕЫЮЕСТО- 
ОЕКМАЬ РІСМЕІЧТЕО ТЕМОК). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: опухоль челюсти; характерная 
гистологическая картина. 

Клиническая характеристика. Для за- 
болевания типична быстро растущая 
неизъязвляющаяся опухоль челюсти, раз- 



рушающая кость и вызывающая не- 
правильный рост зубов. Чаще всего 
опухоль локализуется на верхней челюсти 
(80%), иногда на нижней (10%), 
преимущественное расположение — сре- 
динное. Другие места локализации 
опухоли (Ю%): большой родничок, 
плечевая кость, эпидидимис. Опухоль 
инфильтрирующая, не покрытая капсу- 
лой. Опухолевые клетки скапливаются 
в альвеолярных промежутках. При 
гистологическом исследовании на пери- 
ферии опухоли выявляются кубические 
клетки, уменьшающиеся в размерах по 
направлению ,к центру. Ядра клеток 
круглые, базофильные и окружены скуд- 
ной цитоплазмой. Пигмент может не 
определяться, и лишь специальная окрас- 
ка выявляет наличие меланина. Опухоль 
обнаруживается на 1-м году жизни. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз : амело- 
бластома; меланома ротовой полости. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вгекке 7 Н. а. Согііп Я. 7. Меіапоііс 
пеигоесіоёегтаі Іитог о Г іпГапсу. — 1. Огаі 
Зиг§., 1975, ѵ. 33, р. 858. 
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НЕЙТРОПЕНИЯ ЦИКЛИЧЕСКАЯ 
(ІЧЕІГГКОРЕІМІА СѴСЫС). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: периодическое снижение количества 
нейтрофилов в периферической крови. 

Клиническая характеристика. При 
циклической нейтропении наблюдаются 
приступы лихорадки, недомогания и 
изъязвление слизистой ротовой полости, 
продолжающиеся 3—10 дней с меж- 
приступными периодами в 21 день. 
Отмечается умеренная спленомегалия. 
Начало заболевания в детском возрасте. 
Во время приступов в крови отме- 
чается нейтропения. Заболевание может 
осложняться воспалительными измене- 
ниями кожи, бронхитами и пневмония- 
ми, гингивитами, периодонтитами, оти- 
тами, артралгиями, диареей, абдоми- 
нальными болями. Возможны анемия, 
тромбоцитопения. 

Популяционная частота менее 
1 : 100000 . 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный с высокой пе- 
нетрантностью и вариабельной экспрес- 
сивностью. 

Дифференциальный диагноз : средизем- 
номорская лихорадка. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ѴѴгіфі О. С., йаіе Т>. С., Раисі А. 5. а 
\ѴоЩ 5. М. Ншпап сусііс пеиігорепіа: 
сііпісаі геѵіеѵѵ апО 1оп§-1епп Го11о\ѵ-ир оГ 
раііепіз. — МеОісіпе, 1981, ѵ. 60, р. 1 — 13. 


НЕФРОЗ ВРОЖДЕННЫЙ (№РН- 
К08І8 СОІЧСЕ1ѴІТАЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отеки; гипопротеинемия, гипоаль- 
буминемия, протеинурия; начало в пер- 
вые 2 мес жизни. 

Клиническая характеристика. Нефро- 
тический синдром проявляется с первых 
дней жизни отеками (рис. 80). Отме- 
чаются протеинурия, гипопротеинемия, 
гипоальбуминемия, гиперхолестерине- 
мия. Беременность обычно протекает 
очень тяжело, роды преждевременные, 
плацента большая. Дети погибают на 
1-м году жизни в результате при- 
соединившейся инфекции или почечной 
недостаточности. При гистологическом 



Рис. 80. Отеки у ребенка с врожденным 
нефрозом. 


исследовании почек выявляют четко- 
образные расширения проксимальных 
канальцев (псевдокистоз). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : нефроз 
семейный; сифилис врожденный; тром- 
боз почечных вен; фетальный цито- 
мегаловирусный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

М таі.иіі М., Кароіа ,/. Г.)ач коп^епііаі 
перЬгоІіясЬе вупОгоше. — РіппізсЬег ѴегіЬ. 
ОізсЬ. Оев. РаіЬ., 1982, ВО. 66, 
8. 307-311. 

Керраіа М„ Кароіа ./., Паттен М-Р. 
еі аі СогщепііаІ перЬгоІіс вупсіготе: 
ргепаіаі 0іа§по8І8 ап<3 ^епеііс соітвеіііп^ 
Ьу евІітаОоп оГ атпіоІісПиісІ апсі таіегпаі 
зегит аІрНа — Геіоргоіеіп. - Ьапсеі, 1976 
ѵ. II, р. 123-124. 


НЕФРОЗ СЕМЕЙНЫЙ ^ЕРНК08І8 
РАМІЫАЬ), 

Минимальные диагностические призна- 
ки: отеки; гипопротеинемия, гипер- 
холестеринемия, протеинурия; по дан- 
ным биопсии почек, — мембранозно- 
пролиферативный склерозирующий гло- 
мерулонефрит ; начало заболевания после 
2 мес жизни. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется отеками в возрасте 
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старше 2 мес жизни. По мере нараста- 
ния отеков уменьшается диурез, разви- 
вается асцит. Гипертензия и гематурия 
появляются позднее. Лабораторные дан- 
ные демонстрируют тяжелую или уме- 
ренную протеинурию, гипопротеинемию, 
гиперхолестеринемию и сохранность 
функции почек (в начале заболевания). 
Слух . не изменен. Могут наблюдаться 
две различные формы заболевания: при 
одной отсутствует эффект от стероидной 
терапии и дети погибают от при- 
соединяющихся инфекций, при другой 
может произойти полное выздоровление. 
Члены одной семьи, как правило, имеют 
одинаковую форму заболевания. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М > Ж. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный . 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ный нефроз; наследственный нефрит с 
нейросенсорной глухотой; другие типы 
наследственных нефритов. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зсккаги \Ѵ . , Согп/еЫ О! Ап ипшіаі 
ѵагіаііоп оГ Гашіііаі перЬгозіз. — Ат. 3. Оі$. 
СЫІЙ., 1979, ѵ. 133, р. 216-217. 


НЕФРОНОФТИЗ С РЕТИНОПА- 
ТИЕЙ ^ЕРНКОІѴОРНГНІ8І8 
КЕТІІЧОРАТНѴ). 

Синоним: синдром Сениор. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: почечная недостаточность с ретино- 
патией. 

Клиническая характеристика. Типичны 
задержка роста в связи с наруше- 
нием почечных функций, полидипсия, 
полиурия, изостенурия. В почечных 
биоптатах находят признаки нефроно- 
фтиза. В возрасте 5 — 7 лет снижается 
зрение, при офтальмологическом обсле- 
довании выявляется ретинопатия, кото- 
рая быстро приводит к слепоте. Раннее 
психомоторное развитие нормальное, но 
с возрастом отмечается отставание умст- 
венного развития. Пороки внутренних 
органов не характерны. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 


Дифференциальный диагноз : другие 
формы семейных нефропатий и ретино- 
патий. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ГопІаіпе.Д., С, Воиіехіеіх Загаих Н. 

еі аі. ІЧерЬгораіЬіе ІиЪиІо-іпІегвІіІіеІІе сіе 
ГепГапІ аѵес йе§епеге8сепсе Іареіо-геііпіеппе 
(хупсіготе сіе Зепіог).— АгсЬ. Ргапс. Рейіаі., 
1970, ѵ. 27, р. 459-470. 

Содеі V., Іаіпа А.. Кете) Р. а. І.аіаг М. 
Кеііпаі тапііезіаііоп т і'атіііаі _щѵепіІе 
перЬгопорЬіЬІ8І8,— Сііп. Оепеі., 1979, ѵ. 16, 
р. 277-281. 


НЕЧУВСТВИТЕЛЬНОСТЬ ВОЛИ 
ВРОЖДЕННАЯ (СОІЧСЕМТАІ. І^ІГ- 
ЕЕКЕГМСЕ ТО РАІІМ). 

Описана в 1931 г. О. ОеагЬогп. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: отсутствие болевой реакции; мно- 
жественные рубцы. 

Клиническая характеристика. Симпто- 
мы заболевания проявляются в первые 
годы жизни. В связи с нечувствитель- 
ностью к боли у больных возможны 
частые травмы, приводящие к множест- 
венным рубцам на лице, деформации 
губ, деструкции кончика языка. Отсут- 
ствует или снижен корнеальный рефлекс. 
Отмечаются некроз дистальных отде- 
лов пальцев кистей и стоп, остеомие- 
литы, асептический некроз. Вкусовая, 
температурная, тактильная и проприо- 
цептивная чувствительность сохранены. 
Интеллектуальное развитие нормальное. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
Леша — Нихана; дизавтономия семей- 
ная; нарушение болевой чувствитель- 
ности при неврологической патологии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЗаШапка Р. Н., Зсктіій В. У. а. Ьеоп N. 
А §епеІіса1 іпѵе8Іі§аІіоп оі соп§епіІа1 
ааді^евіа II. С1іпісо-§епеІіса1 зіийіез. — Асіа 
Оепеі. §ІаІІ8І. Мей., 1964, ѵ. 14, 
р. 143-158. 

\ѴіпкеІтапп К.. ЬатЬегі Е., Науіех А. 
Соп§епііа1 аЬзепсе оГ раіп. КероП о Г 
а сазе апй ехрегітепіаі зіийіез. — АгсЬ. 
Оегтаіоі., 1962. ѵ. 85, р. 325 — 339. 
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НИЖНЕЧЕЛЮСТНО - ЛИЦЕВОЙ 
ДИЗОСТОЗ (МАІЧЮІВІІШРАСІАГ 

БѴ808Т08І8). 

Синонимы : мандибулофациальный 

дизостоз, синдром Томсона, синдром 
Тричера Коллинза, синдром Франческет- 
ти — Клейна. 

Впервые описан в 1846 г. А. ТЬошзоп; 
термин «мандибулофациальный дизо- 
стоз» предложен в 1944 г. А. Ргап- 
сезсЬеІІі с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: антимонголоидный разрез глаз; 
гипоплазия скуловых костей; колобомы 
нижних век; аномалии наружного уха. 

Клиническая характеристика. Типичны 
антимонголоидный разрез глазных 
щелей (89%), двусторонняя гипоплазия 
скуловых костей (8 1 %), орбит, колобо- 
мы нижних век (69 %), гипоплазия 
нижней челюсти (78 %), аномалии ушных 
раковин (77%) (рис. 81). Больные имеют 
«птичье» лицо. Часто встречаются дефект 
развития наружного слухового прохода 

Рис. 81. Черепно-лицевые аномалии при 
нижнечелюстно-лицевом дизостозе. 

Гипоплазия скуловых костей, нижней челюсти, 
антимонголоидный разрез глаз, деформированные 
ушные раковины. 



(36 %), глухота проводящего типа (40 %), 
отсутствие ресниц на нижнем веке 
(53 %), высокое арковидное небо или 
расщелина неба (35 %), макростомия, от- 
крытый прикус. В некоторых случаях 
отмечаются рост волос на щеках (26 %), 
атрезия хоан, преаурикулярные выросты 
или фистулы, отсутствие околоушных 
желез, микрофтальмия, колобомы верх- 
него века и радужки, экзофтальм, 
пороки сердца, пороки развития конеч- 
ностей и другие скелетные аномалии, 
крипторхизм. В 5 % случаев опреде- 
ляется умственная отсталость. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с высокой пенетрантностью 
и различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : гемифа- 
циальная микросомия; окуло-аурикуло- 
вертебральная дисплазия; акрофациаль- 
ный дизостоз Нагера. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Неггіщ 8. IV . , Ііокіаа V. Р. а. Ргшатку 8. 
Апаіотісаі аЬпогтаІіііе» іп тапйіЪиІоГасіаІ 
4 у§ 0 §І 08 І 8 . — Ат. 3. Мей. Сепеі., 1979, 
ѵ. 3, р. 225-259. 


НИ, МАНА - ПИКА БОЛЕЗНЬ (ІЧІЕ- 
МАІЧХ - РІСК ИІ8ЕА8Е). 

Синоним : сфинг омиелолипидоз. 

Описана в 1914 г. А. ІЧіетапп и в 
1926 г. Б. Ріск. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : гепатоспленомегалия ; «пенистые» 
клетки в костном мозге, печени и 
селезенке; накопление сфингомиелина в 
ретикулоэндотелиальных клетках и клет- 
ках других органов. 

Клиническая характеристика. Выде- 
ляют несколько форм заболевания, 
различающихся клинически (временем 
начала, течением и- тяжестью невроло- 
гических и висцеральных проявлений) и 
имеющих, по-видимому, различную гене- 
тическую природу. Общими для всех 
форм симптомами являются увеличение 
печени и селезенки (рис. 82), гене- 
рализованное увеличение лимфатических 
узлов. Обычно отмечаются побочные 
признаки гиперспленизма. Характерна 
инфильтрация легких, выявляемая рент- 
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Рис. 82. Внешний вид ребенка с болезнью 
Нимана — Пика. 


генологически. Неврологические симпто- 
мы (отсутствующие при висцеральной 
форме заболевания, тип В) включают 
задержку психомоторного развития, 
атаксию, судороги, снижение мышечного 
тонуса и угнетение сухожильных реф- 
лексов. У некоторых больных при ис- 
следовании глазного дна обнаруживают 
симптом «вишневой косточки». Иногда 
отмечаются небольшие или нодулярные 
ксантомы на коже. В периферической 
крови, чаще в костном мозге, а также 
в печени, селезенке, почках, надпочечни- 
ках, лимфатических узлах и некоторых 
других органах обнаруживаются доволь- 
но крупные зернистые и вакуолизиро- 
ванные «пенистые» клетки. Основные 
изменения метаболизма при болезни 
Нимана — Пика обусловлены инактива- 
цией энзима сфингомиелиназы, что 
приводит к нарушению катаболизма 
сфингомиелина и накоплению его в 
клетках пораженных органов. 

Тип А (классическая инфантиль- 
ная форма) составляет более половины 


всех случаев болезни Нимана — Пика. 
Заболевание проявляется выраженной 
гепатоспленомегалией, задержкой физи- 
ческого и умственного развития, тяже- 
лыми неврологическими расстройст- 
вами. Начальные симптомы обнаружи- 
ваются в первые месяцы жизни. 
Большинство детей погибают в возрасте 
до 3 лет. 

Тип В (висцеральная или «хрони- 
ческая» форма) отличается поздним на- 
чалом заболевания распространенным 
поражением внутренних органов. Пора- 
жение нервной системы не характерно. 

Тип С (подострая, или юношеская, 
форма) характеризуется медленным про- 
грессированием неврологических симп- 
томов, гепатоспленомегалией, анемией, 
судорогами, мозжечковыми расстройст- 
вами. 

Тип О описан в семьях Новой 
Шотландии. 

Специфический дефицит фермента, 
катализирующего расщепление сфинго- 
миелина до фосфорилхолина и церамида, 
установлен при классической инфантиль- 
ной форме болезни Нимана — Пика 
(тип А) и висцеральной форме заболе- 
вания (тип В). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: С м -ганг- 
лиозидоз, тип I; С м -ганглиозидоз, 
тип I; болезнь Волмана; болезнь Гоше. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ЕІІеііег М., Лгазек А. БНетапп — Ріск 
Оізеазе,— Асіа ІІпіѵ. Сагоі. Мей. 1983, 
ѵ. 29, р. 259-267. 

СПЬеП Е. Г., Саііакап У., Ѵізезкиі С. 
а. Орііг У. М. №етапп — Ріск йізеазе 
Іуре С : раііюіофсаі, ЬізЮсЬетісаІ, икга.Дгис- 
Іигаі апё ЬіосЬетісаІ Лисііез. — Еигор. 
3. Реёіаі., 1981, ѵ. 136, р. 263-274. 

Козіраі 8., Міскаіес С. МогЬиз №етапп — 
Ріск. — Сз. Реёіаі., 1982, г. 37, N 11, 
1. 646-648. 

8сИпеШег Е., РеШсИеѵ Р. С., НіЬЬегІ 8. К. 
еі аі. А пе\ѵ Гогт оГ Міетапп — Ріск 
Йізеазе сЬагасіегізей Ьу іетрегаІиге-ІаЬіІе 
зрЫп^отуеНпазе. — 3. Месі. Оепеі., 1978, 
ѵ. 15, р. 370-374. 
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НОГТЕЙ ДИСГЕНЕЗИЯ И ГИПО- 
ДОНТИЯ (НѴРОЭОІѴТІА NАIЕ 

ОѴ8СЕХЕ8І8). 

Синоним: зубо-ногтевой синдром. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гиподонтия и медленный рост 
ногтей. 

Клиническая характеристика. Дети с 
этим синдромом в 100 % случаев имеют 
уменьшенное число зубов (от 1 до 20), и 
у 100% больных отмечаются гипопла- 
зия и медленный рост ногтей (особенно 
в первые 3 года жизни) без каких-либо 
других признаков эктодермальной дис- 
плазии. Ногти маленькие, тонкие, 
ложкообразной формы, при рождении 
могут вообще отсутствовать. Дети более 
старшего возраста и взрослые имеют 
нормальные ногти на пальцах рук, но 
маленькие, ложкообразные ногти на 
пальцах стоп. В 50% случаев отме- 
чаются тонкие волосы. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : ангидро- 
тическая эктодермальная дисплазия ; 
хондроэктодермальная дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нисі.чоп С., \Ѵіікор С. Аиіозотаі Оотіпапі 

Ьуросіотіа ѵѵііЬ паіі с1у$§епе8І8. — Огаі. 

8иг§., 1975, ѵ. 39. р. 409 - 423. 


НОГТЕЙ-НАДКОЛЕННИКА СИНД- 
РОМ ^АІЬ-РАТЕІХА 8ѴІѴШЮМЕ). 

Синоним : онихоостео дисплазия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гипоплазия ногтей и надколенника. 

Клиническая характеристика. Синд- 
ром характеризуется дисплазией ног- 
тей, чаще всего поражаются I, II и 
III пальцы. Ногти узкие, гипопластич- 
ные, расслаивающиеся. Надколенная ча- 
шечка гипоплазирована, может иметь 
многоугольную форму или вообще от- 
сутствовать. Отмечается вывих надколен- 
ника. Ограничена подвижность в локте- 
вых суставах, что может быть связано 
с наличием локтевого птеригиума. От- 
мечаются видимые выросты на задней 
поверхности подвздошной кости, иногда 
имеется сколиоз. В 30% случаев раз- 


вивается нефропатия. Заболевание ос- 
ложняется подвывихом коленного суста- 
ва, варусной деформацией голени, остео- 
артритом коленных суставов. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с полной пенетрантностью и 
различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы Х-моносомии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

8аЬпіз 8. С.. АпІопоѵусИ Т. Т., Аг%у IV. Р. 
еі аі. І8аі1-раіе11а хугкігопіе. — Сііп. УерЬгоІ.. 
1980, ѵ. 14, р. 148-153. 

Ѵегтіег К. С., Ноуег ]. К., МісНаеІ А. Р. 
ТЬе паіі-раіеііа зугкіготе — раіЬо§епе8І8 оГ 
іЬе кіеіпеу іезіоп. — ВігіЬ ОеГесІ, 1974, ѵ. X (4). 
р. 57-59. 


НОРРИ БОЛЕЗНЬ (ІХОККІЕ ОІ- 

8ЕА8Е). 

Синоним : псевдоглиома сетчатки 

врожденная двусторонняя с рецессив- 
ным Х-сцепленным наследованием. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: двусторонняя дисплазия сетчатки. 

Клиническая характеристика. Пора- 
жены оба глаза, выявляется микро- 
фтальмия различной степени. Перед- 
няя камера мелкая; зрачок обычно 
расширен и не реагирует на свет. 
Наблюдаются задние синехии, эктро- 
пион пигментной каймы радужки, гипо- 
плазия радужки. Часто просматривают- 
ся длинные отростки цилиарного тела, 
а в случаях, когда осмотру доступно 
глазное дно, могут выявляться складки 
сетчатки, отслойка сетчатки и псевдо- 
опухолевые образования. Пораженные 
пациенты с детства слепые. Может 
развиваться вторичная катаракта. У 
большинства пациентов отмечены умст- 
венная отсталость и тяжелая нейро- 
сенсорная глухота. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: дисплазия 
сетчатки; хромосомы 13 трисомия; 
энцефалоретинальная дисплазия. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ноітез Е. Моггіе'з ёізеазе — ап Х-ІіпкесІ 
зушіготе оГ геііпаі таІГогтаІіоп, тепіаі 
геіагсіаііоп апсі сІеаГпеяя,— ЫеѴѵ Еп§1. 
Т Месі., 1971, ѵ. 284, р. 367-368. 
Могіега-Гііко С., Ыеихіеіп I. А ргезитрііѵе 
пеѵѵ ѵагіапі о Г ІЧоггіе’в сііяеаяе. — 3. Месі. 
Оепеі., 1979, ѵ. 16, р. 125-128. 


НОЯ-ЛАКСОВОЙ СИНДРОМ ^ЕС- 
ЕАХОѴА 8\^ШЮМЕ). 

Описан в 1971 г. К. №и. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: микроцефалия; агенезия мозолисто- 
го тела; пренатальная гипоплазия; 
контрактуры суставов; ихтиоз; диспла- 
зии лица; 100% летальность. 

Клиническая характеристика. К харак- 
терным признакам синдрома относят- 
ся резко выраженная микроцефалия, 
выступающий затылок, скошенный лоб, 
гипертелоризм, лагофтальм, плоская 
широкая спинка носа, микрогнатия, 
деформированные большие ушные рако- 
вины, короткая шея, флексорное поло- 
жение конечностей, контрактуры пальцев 
(рис. 83). Кисти деформированы, боль- 
шие пальцы рук смещены проксималь- 
но, отмечаются синдактилия на кистях 
и стопах, стопа-«качалка», узкий таз. 
Часто наблюдаются отек подкожной 
клетчатки, ихтиозоформные изменения 
кожи, короткая пуповина, гипоплазия 
наружных половых органов, прежде- 
временное закрытие родничков. Важным 


диагностическим признаком синдрома 
является выраженная пренатальная гипо- 
плазия. На аутопсии выявляются атро- 
фия мозговых извилин, агенезия мо- 
золистого тела, гипоплазия мозжечка, 
гипоплазия легких. Дети с синдромом 
Ноя — Лаксовой либо рождаются мерт- 
выми, либо погибают сразу после 
рождения. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ный ихтиоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЬаДик С., Ьигіе Ь. IV.. Озіготка/а Т. I. 
еі аі. ТЬе Ией — Ьахоѵа зупсіготе — а ёізііпсі 
епіііу. — Ат. 1. Месі. Оепеі., 1979, ѵ. 3, 
р. 261-267. 

Яахоѵа К., ОМга Р. Т. а. Тітоіку 7. А. 
А ГиіЬег ехатріе о Г а ІеіЬаІ аиіозотаі 
гесеззіѵе сопсііііоп іп віЬз. — 3. Мепі. Оеіесі. 
Кез., 1972, ѵ. 16, р. 139-143. 

Уем Я., Ка}іі Т., СаЫпег Ь. I. еі аі. 
А ІеіЬаІ зупсіготе о Г тісгосерЬаІу сѵііЬ 
тиіііріе соп§епіІа1 апотаііез іп іЬгее 
8ІЫіп§з.— Ресііа1гіс8, 1971, ѵ. 47, р. 611—612. 
Яеетапоѵа Е., ЯидоІ/ К. Ией — Ьахоѵа 
зупсіготе. — Ат. 1. Меё. Оепеі., 1985, ѵ. 20, 
р. 13-15. 


НУНАН СИНДРОМ (NООNАN 
ЗѴ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1928 г. 8. \Ѵеі$- 
зепЬег§. 


Рис. 83. Ихтиозоформные 
изменения кожи, гипер- 
телоризм, лагофтальм, ко- 
роткая шея, флексорное 
положение пальцев при 
синдроме Ноя — Лаксо- 
вой. 
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Рис. 84. Внешний вид больных с синдромом 
Нунан. 


а, б — лицевые аномалии (птоз, антимонголоид- 
ный разрез глаз, эпикант, гипертелоризм); в — 
больной в возрасте 7 лет (низкий рост, короткая 
шея, соски грудных желез расположены кнаружи 
от средней ключичной линии). 



Минимальные диагностические призна- 
ки: крыловидные складки на шее, 
аномалии грудной клетки; крипторхизм; 
врожденные пороки правого сердца 
(фенотип, напоминающий синдром Тер- 
нера при нормальном кариотипе). 

Клиническая характеристика. Типич- 
ными чертами лица являются гипер- 
телоризм (84%), эпикант (51%), анти- 
монголоидный разрез глаз (83%), птоз 
(66%), микрогнатия (69%) (рис. 84, а). 
Отмечаются складчатый завиток ушных 
раковин (84 %), низко посаженные уши 
(62%), арковидное небо (65%), расще- 
лина язычка, открытый прикус и другие 
нарушения прикуса (52%), миопия, 
кератоконус, косоглазие (рис. 84, б). В не- 
которых случаях описаны дефекты роста 
волос на темени, волосы обычно 
светлые, курчавые. Низкий рост волос на 
затылке отмечается в 81 % случаев, 
крыловидные складки на шее — в 78 % . 
Шея короткая, широкая. Грудная клетка 
щитообразная, с широко расставленны- 
ми сосками (рис. 84, в), грудина высту- 
пает в проксимальной части и западает 
в дистальной (77%). Низкий рост 
наблюдается у 72 % больных. Вальгусная 
деформация локтевых суставов найдена 
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в 86 % случаев, иногда в сочетании 
с минимальными деформациями кистей 
и стоп. Довольно часто имеются кифо- 
сколиоз, аномалии позвоночника. Встре- 
чается периферический лимфатический 
отек (37 %), реже — гиперэластичная 
кожа, келоидные рубцы. Отмечены сле- 
дующие пороки сердца и крупных 
сосудов (55 %) : стеноз легочной артерии, 
открытый артериальный проток, сеп- 
тальные дефекты, тетрада Фалло. 
Приблизительно 80 % сердечных измене- 
ний составляют пороки правого сердца; 
описаны также гипертрофия левого 
желудочка и межжелудочковой пере- 
городки, которая может быть опреде- 
лена при эхокардиографии. В 27 % 
отмечены пороки мочевыводящей систе- 
мы (обструктивная уропатия, гидронеф- 
роз, удвоение лоханок, гипоплазия 
почек). В большинстве случаев имеет 
место гирсутизм. Функция половых желез 
сильно варьирует от полного агонадиз- 
ма до сохранения фертильности. Жен- 
щины могут иметь нормальный мен- 
струальный цикл, но может наблюдать- 
ся первичная или ранняя вторичная 
аменорея. У 70 % мужчин отмечен 
односторонний или реже двусторонний 
крипторхизм. Однако и у мужчин 
может сохраняться фертильность. Маску- 
линизация в пубертатный период про- 
текает нормально. 

Умственная отсталость отмечена в 
61 %. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно- доминантный. 

Дифференциальный диагноз: синдром 
множественных лентиго; аномалия 
Клиппель — Фейля; моносомия Х-хро- 
мосомы; синдром Аарскога. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ваігд Р., йе Зопу В. Коопап’5 зупёготе 
(XX апё XV Тигпег рЬепоІуре) іп іЬгее 
§епегаІіоп8 оГ а Іатііу.— Т Рейіаі., 1972, 
ѵ. 80. р. 110-114. 

Оріі: 7., Раііізіег Р. ВгіеГ Ъізіогісаі поіе: 
гЬе сопсері оі “§опасіа1 <іу8§епе8І8”.— 
Ат. ). Мей. СепеГ., 1979, ѵ. 4, р. 333-343. 
СНаг Р., Кодгіцие:-Регпап(іеі Я. Я, Всоіі С. /. 
еі аі. ТЬе Моопап зупбготе — а сііпісаі 
8Іисіу оГ (оПуйѵе са8е8,— ВіпЬ Ое1есІ8, 
1972, ѵ. VIII (5), р. 110-118. 


ОБЛЫСЕНИЕ ГНЕЗДНОЕ (АЕОРЕ- 
СІА АКЕАТА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: ограниченные или обширные участ- 
ки облысения; отсутствие бровей и 
ресниц. 

Клиническая характеристика. У боль- 
ных отмечаются единичные или мно- 
жественные, раздельные или сливные 
участки алопеции на неповрежденной 
коже головы (рис. 85), а также на 
других участках тела. Заболевание может 
прогрессировать, вплоть до полного 
выпадения волос, однако большинство 
случаев являются среднетяжелыми. 
Иногда происходит восстановление во- 
лосяного покрова в течение несколь- 
ких месяцев. Начинается оно с появ- 
ления по краям очагов облысения 
тонких, светлых волос (пушковых). 
Волосы эти короткие; сужаются по 
направлению к атрофичным корням. 
Наблюдаются также дистрофические 
изменения ногтей. Описаны катаракта, 
витилиго, атопический дерматит и нару- 
шение функции щитовидной железы. 
Заболевание иногда проявляется вскоре 

Рис. 85. Обширные участки облысения у 
мальчика 9 лет. 





\ 4 ) 








1 т % 

і • І 
















ж 















р - І 







Ій 






( \ 














I ж / 
















7 11 РІ 








|| У 


















151 


после рождения, но наиболее часто на 
3 — 5-м десятилетии жизни. 

Популяционная частота — 1 : 3300 — 
1 : 1000 . 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз: врожден- 
ная алопеция. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Запкіег /.. 8упсЬгопоіі8 аіоресіа агеаіа іп 
іЬе зіЫіп§8: а роззіЫе ѵігаі аейо1о§у.— 
Ьапсеі, 1979, ѵ. I, р. 1303-1304. 

Зіеѵапоѵіс I). V. АІоресіа соп^епііа. ТЬе 
іпсотріеіе сіотіпапі Гогт оГ іпЬегіІапсе 
ѵѵііЬ ѵагуіпё ехргеззіѵііу. — Асіа ОепеІ. Зіаі. 
Мей., 1959, ѵ. 9, р. 127-132. 


ОБРАТНОГО РАСПОЛОЖЕНИЯ 
ОРГАНОВ СИНДРОМ (8ІТ118 ІГЧѴЕК- 
8118 ѴІ8СЕКСМ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: расположение сердца в правой поло- 
вине грудной клетки, желудка — в пра- 
вой стороне эпигастрия, печени — в левом 
подреберье, а сигмовидной кишки — в 
правом нижнем углу брюшной полости. 

Клиническая характеристика. Данный 
синдром диагностируется при проведе- 
нии рентгенологических исследований в 
связи с сопутствующими заболеваниями 
или при хирургических вмешательствах 
по поводу сочетающихся пороков раз- 
вития. При рентгенографии грудной 
клетки обнаруживается правостороннее 
расположение сердца. Газовый пузырь 
желудка выявляется рентгеноскопически 
в правой стороне эпигастральной об- 
ласти, печень определяется в левом 
подреберье. Ирригоскопия выявляет 
сигмовидную кишку в правом нижнем 
квадранте брюшной полости. У 50% 
больных имеется ассоциация с поро- 
ками развития органов брюшной полос- 
ти: неполным поворотом кишечника, 
атрезией или стенозом двенадцатиперст- 
ной кишки, тощей кишки, удвоением 
желудка, кольцевой поджелудочной же- 
лезой, атрезией желчного пузыря, не- 
полным прикреплением брыжейки, пахо- 
выми грыжами. Часто отмечаются ано- 
малии сердечно-сосудистой системы : 
тетрада Фалло, стеноз или гипоплазия 
легочной артерии, дефект межпредсерд- 


ной или межжелудочковой перегородки, 
транспозиция крупных сосудов, незара- 
щение артериального протока, атрио- 
вентрикулярный канал, аномалии легоч- 
ных вен. С синдромом обратного 
расположения органов могут сочетаться 
атрезия хоан, расщелина твердого неба, 
аплазия плечевой кости, гемангиомы на 
коже, менингомиелоцеле. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1,5 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз : декстра- 
кардия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

І-еіпіп/;ег С. К., СіЬ.чоп 8. Тгапзрозіііоп оГ 
ѵізсега іп 8ІЫіп§8.-.І. Рейіаі., 1950, 
ѵ. 37, р. 195-250. 


ОКУЛО - АУРИКУЛО - ВЕРТЕБ- 
РАЛЬНАЯ ДИСПЛАЗИЯ (ОСГ1ЕО- 
АЕІКІСЕІЕО-ѴЕКТЕВКАЕ ОѴ8РЕА8ІА). 

Синоним, синдром Гольденара. 

Заболевание описано в 1952 г. М. Ооі- 
бепЬаг. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: односторонняя гипоплазия лица; 
дермоиды, липодермоиды или липомы 
глаз, колобомы верхних век; аномалии 
ушных раковин и позвоночника. 

Клиническая характеристика. Синд- 
ром Гольденара в 70% случаев пред- 
ставляет собой одностороннее пора- 
жение. Патогномоничным признаком 
синдрома являются эпибульбарные дер- 
моиды (70 %), в большинстве случаев 
односторонние, реже — двусторонние. 
Отмечаются также субконъюнктиваль- 
ные липодермоиды или липомы (40 %), 
колобомы верхнего века (25 %), дефекты 
глазодвигательных мышц (25 %), анти- 
монголоидный разрез глаз (30 %), микро- 
корнеа (4 %), колобома радужки (5 %), 
птоз (5 %), в некоторых случаях 
микрофтальм и косоглазие, анофталь- 
мия, атрезия радужки и катаракта. 
Ушные раковины уменьшены в разме- 
рах, деформированы (80%), аномально 
расположены (50%) (рис. 86, а); в 40% 
случаев имеются атрезия наружного 
слухового прохода, аномалии среднего 
уха и глухота (55 %). Отмечаются 
асимметрия и гипоплазия мускулатуры 
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лица, гипоплазия нижней и верхней 
челюсти (45 %), гипоплазия отростков 
нижней челюсти (85 %), макростомия 
(20 %) (рис. 86, б), открытый прикус 
(30%), высокое арковидное небо (50%), 
расщелина неба (25 %), расщелина языч- 
ка и добавочные уздечки. В 40% 
случаев выявляются аномалии позвон- 
ков (полупозвонки или гипоплазия 
позвонков, чаще шейного отдела, клино- 
видные позвонки, слитые позвонки и др.), 
в 40 % — сколиоз, в 30 % — $ріпа ЬіГкІа, 
в 30 % — аномалии ребер и в 20 % 
косолапость. В 30 % случаев встречают- 
ся врожденные пороки сердца (дефект 
межжелудочковой перегородки, откры- 
тый артериальный проток, тетрада 
Фалло, коарктация аорты). У 25% 
больных отмечается умственная отста- 
лость. В некоторых случаях описаны 
гипо- или аплазия легкого, затылоч- 
ная мозговая грыжа, аномалии почек, 
конечностей и пренатальная гипотро- 
фия. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: гемифа- 
циальный дизостоз ; гемифациальная 
микросомия ; нижнечелюстно-лицевой 
дизостоз ; рото-лице-пальцевой синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Неггтапп Оріи У. М. А сіотіпапііу 
іпЬегіІеё Гіг$1 агсЬ Зупёготе.— ВігіЬ Ое- 
Гесіз, 1969, ѵ. Ѵ(2), р. 110—112. 

ІѴИзоп С. М. Сгапіаі Оеіёсік іп ОоІёепЬаг 
«упёготе.— Ат. 3. Меё. Сепеі., 1983, ѵ. 14, 
р. 435-443. 


ОКУЛО - МАНДИБУЛО - ФА- 
ЦИАЛЬНЫЙ СИНДРОМ (003 ЬО- 
МА^ІВСЬО-РАСІАЬ 8Ѵ^ШЮМЕ). 

Синоним: синдром Халлермана — 

Штрайфа. 

Впервые описан в 1893 г. С. Аибгу, 
выделен в самостоятельную нозологи- 
ческую единицу в 1948 г. \Ѵ. Наііегтапп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: нанизм; врожденная катаракта; 
микрофтальмия ; дисцефалия с гипо- 
плазией нижней челюсти и хрящей носа 
(«птичье лицо»); гипотрихоз; атрофия 



Рис. 86. Окуло-аурикуло-вертебральная дис- 
плазия у 6-месячного ребенка. 

а — микрогнатия, микротия; б — гипоплазия ле- 
вой половины лица, макростомия. 
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Рис. 87. Лицевые аномалии у больной с окуло- 
мандибуло-фациальным синдромом. 

а — клювовидный нос, микрогнатия; б — микр- 
офтальмия, косоглазие, птоз, узкий нос, микросто- 
мия, оттопыренные ушные раковины. 


кожи в области головы и носа; ано- 
малии зубов. 

Клиническая характеристика. Больные 
имеют низкий рост (95 %), пропор- 
циональное телосложение. Симптомы 
дисцефалии включают брахицефалию с 
выступающими лобными и теменными 
буграми, тонкий клювовидный нос, 
микрогнатию, что создает впечат- 
ление «птичьего лица» (рис. 87, а). 
Отмечаются двусторонняя катаракта 
(93 %) и микрофтальмия (88 %), высокое, 
арковидное небо, микростомия. Ано- 
малии зубов включают зубы новорож- 
денных, дополнительные зубы, непра- 
вильный рост зубов и гипоплазию 
эмали. Характерны гипотрихоз (97%), 
участки алопеции на голове, очаговая 
атрофия кожи в области головы и носа 
(98%). В некоторых случаях отмечаются 
микроцефалия, голубые склеры, нистагм, 
косоглазие, опущенные наружные углы 
глаз, проз, гипотелоризм (рис. 87,6), 
гетерохромия радужки, глаукома, лор- 
доз, сколиоз, узкая грудная клетка, син- 
дактилия, гипогенитализм, крипторхизм. 
Умственное развитие в пределах нормы. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования точно не установлен. 
Большинство описанных случаев спо- 
радические, предполагается аутосомно- 
доминантное наследование. 

Дифференциальный диагноз: прогерия; 
нижнечелюстно-лицевой дизостоз; пик- 
нодизостоз; черепно-ключичная диспла- 
зия; глазо-зубо-костная дисплазия; Сек- 
келя синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ваіііп НеИипзІгг ]. Р. а СогсеІІе /_. 
Зупёготе ёе Ргапсоіз (а ргороз ёе 5 
оЪвегѵаІопз). - Т Оепеі. Нит., 1976, ѵ. 24, 

р. 261-268. 

Віееіе К. ИЛ, Вам 7. \Ѵ. Наііегтапп - 

8ігеііТ вупёгоше. Сііпісаі апё Рго§по8Ііс 
соп8ІёегаІіоп8. - Ат. Т ОІ8. СЫІё., 1970 
ѵ. 120, р. 462-465. 


ОКУЛО - ЦЕРЕБРО - РЕНАЛЬНЫЙ 
СИНДРОМ (ОСІІЕО-СЕКЕВКО-КЕ- 
Х'АЕ 8ѴХНКОМЕ). 

Синоним: синдром Лоу. 

Описан в 1952 г. С. Ьоѵѵе с соавт. 
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Минимальные диагностические призна- 
ки: мышечная гипотония; катаракта; 
умственная отсталость; тубулопатия. 

Клиническая характеристика. Больные 
с синдромом Лоу отстают в росте 
(100%) и психическом развитии (100%), 
имеют выраженную мышечную гипото- 
нию и гиперподвижность суставов, сни- 
жение или отсутствие глубоких сухо- 
жильных рефлексов, крипторхизм. Дети 
возбудимы, имеют визгливый голос. 
Синдром характеризуется катарактой 
(100 %), глаукомой, рубцами на роговице 
(более 50 %), энофтальмом. Дисфункция 
канальцев почек проявляется генерализо- 
ванной гипераминацидурией, протеину- 
рией, почечным ацидозом и фосфа- 
турией, приводящей к гипофосфатемии 
и клиническим признакам рахита. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: почечный 
канальцевый синдром де Тони — Деб- 
ре — Фанкони. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Раіііхуаагсі С.. СоШхсНтісІі Е. ТЬе осиіо- 
сегеЬго-гепаІ вупсіготе оГ Ьо\ѵе іп Гоиг 
ёепегаііоп оГ опе Іатііу. — Асіа Раесііаі. 
§саті, 1971, ѵ. 60, р. 146-148. 

8ѵогх X, Махорихі X, Котагкоѵа А., еі аі. 
ОсиІосегеЬгогепаІ вупсіготе іп а Гетаіе 
сЫШ.-Ат. К ОІ8. СЫЫ., 1967, ѵ. 114 
р. 186-190. 

ОМФАЛОЦЕЛЕ (ОМРНАЬОСЕЕЕ). 
Синоним : пуповинная грыжа. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: широкое пупочное кольцо, петли 
кишечника в пуповине. 

Клиническая характеристика. Омфало- 
целе — это • мешковидное образование 
пуповины, содержащее различные участ- 
ки кишечника (рис. 88). Пупочное кольцо 
широкое. Размеры дефекта пупочного 
кольца колеблются от 1—2 см до 
массивного дефекта, охватывающего всю 
брюшную стенку. В грыжевом мешке, 
кроме петель кишечника, могут содер- 
жаться печень, селезенка. Грыжевой ме- 
шок может разрываться в родах или 
вскоре после рождения. 

Популяционная частота — 1 : 6000. 



Рис. 88. Внешний вид ребенка с омфалоцеле. 
Объяснение в тексте. 

Соотношение полов — М3 : Ж2. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный и Х-сцеплен- 
ный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: гастросхи- 
зис; эктопия сердца. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аііеуокиппи А. А. ТЬе Оепеіісз оГ отрЬаІо- 
сеіе. — СНп. ОепеЬ, 1981, ѵ. 20, р. 236. 
Наѵаіад 8.. ЫоЫеи Н. а. Зреідеі В. О. 
Ратіііаі оссшгепсе оГ отрЬаІосеІе 8и^- 
ёевііпё вех-ііпкесі іпЬегіІапсе. — АгсЬ. Ція. 
СЫЫ., 1979, ѵ. 54, р. 142-151. 

Охипа А. а. Ыпдкат 8. Роиг савев оГ 
отрЬаІосеІе іп 1 \уо §епегаІіопв оГ іЬе вате 
Гатііу. - Сііп. Оепеі., 1976, ѵ. 9, р. 354 — 
356. 


ОПИІДА - КАВЕДЖИА СИНДРОМ 
(ОРІТ2 - КАѴЕССІА 8ѴХОКОМЕ). 

Синоним: синдром ЕС. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: характерное лицо; неперфориро- 
ванный анус; мышечная гипотония. 

Клиническая характеристика. При 
синдроме Опица — Каведжиа отмечают- 
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ся постнатальная задержка роста (сред- 
ний рост— 145— 160 см), мышечная 
гипотония, гиперподвижность суставов, 
неперфорированный анус, запоры. Ха- 
рактерны высокий, широкий лоб, косо- 
глазие, птоз, гипертелоризм, высту- 
пающий нос, большой открытый рот с 
высунутым языком, толстые губы, высо- 
кое небо, аномалии прикуса, ротиро- 
ванные назад уши. Скелетные аномалии 
включают узкие плечи, крыловидные 
лопатки, воронкообразную грудную 
клетку, выраженный поясничный лордоз, 
косолапость, широкие первые пальцы 
кистей, искривленные пальцы ног, кон- 
трактуры суставов. В некоторых слу- 
чаях отмечается кожная синдактилия 
III — IV на руках. Наблюдаются судоро- 
ги и умственная отсталость. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : акропекто- 
вертебральная дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Орііі ./. М., Каѵе%%іа Е. С. ТЬе РО 

зупсіготе: а X - 1 і п к с сі гесеззіѵе зупсіготе оГ 
тиіііріе соп§епіІа1 апотаііез апсі тепіаі 
геіапіаііоп. — 2. КіікІегЬеіІк., 1974, Всі. 117, 
8. 1-18. 

Кіссагсіі V. М., Нах.чіег Е. а. ЕиЫтки М. 5. 
ТЬе ЕС зутіготе: Гипііег сЬагасІегі/аІіоп 
герогі о Г а іЬіічі Гатііу апсі оГ а 
зрогасііс сазе. — Ат. I. Месі. Оепеі., 1977, 
ѵ. 1, р. 47-58. 


ОПУХОЛИ ЧЕЛЮСТЕЙ ВНУТРИ- 
КОСТНЫЕ ФИБРОЗНЫЕ (СНЕКС- 
ВІ8М). 

Заболевание впервые описано в 1933 г. 
\Ѵ. Іопе$. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: выбухание углов нижней челюсти; 
характерная гистологическая картина 
биоптата костной опухоли. 

Клиническая характеристика. Харак- 
терными чертами лица больных являют- 
ся гипертелоризм и полные щеки 
(рис. 89). К основным проявлениям 
синдрома относятся безболезненные 
опухоли в углах нижней челюсти. В 
более тяжелых случаях наблюдается 
аналогичное вздутие верхней челюсти с 



Рис. 89. Больной с внутрикостными фиброз- 
ными опухолями челюстей. 

Гипертелоризм, короткий нос, полные щеки. Фо- 
тография любезно предоставлена д-ром Р. ЬоЗап. 

вовлечением нижней части орбиты. 
Глазное яблоко в связи с этим сме- 
щается кверху и появляется полоска 
склеры над нижним веком. Симптомы 
заболевания проявляются в возрасте от 
1,5 до 7 лет. В 50% случаев увели- 
чены подчелюстные и шейные лимфо- 
узлы. Наблюдается аномальное рас- 
положение постоянных зубов. У некото- 
рых больных описаны множественные 
кистозные изменения в ребрах, плечевых, 
бедренных и карпальных костях. Для 
установления диагноза необходима биоп- 
сия костной опухоли. При исследовании 
биоптата обнаруживают фибробласты, 
мононуклеары и специфические много- 
ядерные гигантские клетки. Прогноз 
для жизни благоприятный. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: фиброзная 
дисплазия челюстей; базально-клеточно- 
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го невуса синдром; псевдогипопара- 
тиреоз. 

СПИСОК ЛИЕРАТУРЫ 

Ьо'зап Р., Ѵап'ек Сгщаг С. СЬегиЫятиз. — 
Са$. Іёк. Сея., 1980, г. 119, 1. 217-218. 
Реіегз \Ѵ. СЬегиЬіят: а яіисіу оГ Іѵѵепіу 
саяея Ггот опе Гатііу,— Огаі. 8иг§., 1979, 
ѵ. 47, р. 307-311. 


ОСТЕОГЕНЕЗ НЕСОВЕРШЕННЫЙ 
(08ТЕ0СЕ^8І8 ІМРЕКЕЕСТА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: повышенная ломкость костей; голу- 
бые склеры; отосклероз; характерные 
рентгенологические изменения. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ной чертой синдрома является склон- 
ность к переломам длинных трубчатых 
костей, ребер и ключиц при мини- 
мальной травме. Переломы костей чере- 
па, таза и фаланг встречаются крайне 
редко. Множественные переломы костей 
являются причиной их укорочения, 
искривления, образования ложных суста- 
вов (рис. 90, а, б); кости голени при- 
обретают саблевидную форму. Вследст- 
вие деформации конечностей может 
наблюдаться снижение роста. Другие 



Рис. 90. Несовершенный остеогенез. 

а, б — больной со сколиозом и выраженными де- 
формациями нижних конечностей; в — рентгено- 
грамма ребенка, показывающая множественные 
переломы костей. 
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скелетные аномалии : кифосколиоз, во- 
ронкообразная или килевидная дефор- 
мация грудной клетки. Лицо больных 
имеет треугольную форму, широкий лоб 
и выступающие виски. Зубы обычно 
желто-коричневые, опалесцирующие 
(«янтарные зубы»), легко разрушаются. 
Характерны тонкая кожа и голубые 
склеры. На втором десятилетии жизни 
отосклероз приводит к снижению слуха. 
Слабость мышечно-связочного аппарата 
проявляется разболтанностью суставов и 
грыжами. Умственное развитие больных 
в пределах нормы. Рентгенологически 
выявляются остеопороз, истончение кор- 
тикального слоя, тонкие диафизы с рас- 
ширенными метафизами, множественные 
костные мозоли (рис. 90, в). Тела поз- 
вонков имеют двояковогнутую форму 
(«рыбьи позвонки»). Кости черепа истон- 
чены, швы расширены, с большим коли- 
чеством вормиевых косточек. Фенотипи- 
ческие проявления синдрома вариабель- 
ны. Существуют тяжелые неонатальные 
формы, характеризующиеся множест- 
венными переломами ребер, конечностей, 
мембранозным черепом, внутричерепны- 
ми кровоизлияниями и нарушением ды- 
хания, что приводит к смерти ново- 
рожденных. При других формах отме- 
чаются умеренная склонность к перело- 
мам, голубые склеры и снижение слуха. 
Описаны индивиды только с голубыми 
склерами без других признаков синдро- 
ма, имеющие пораженных родственников 
I степени родства. 

Популяционная частота — 7,2 : 10000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования : аутосомно- доми- 
нантный, но описаны тяжелые неонаталь- 
ные формы с аутосомно-рецессивным 
типом наследования. 

Дифференциальный диагноз: гипо- 
фосфатазия ; ювенильный идиопати- 
ческий остеопороз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Уоипз 1. О-, Нагрег Р. 5. Кесштепсе гівк 
іп 08 Іео§епезІ 8 ітрегГесІа,— Еапсеі. 1980, 
ѵ. 1, р. 432. 

Ргапсіа М. 7. О., Вате К. У. а. Втіік Р. 
08іео§епе8І$ ітрегГесІа : а пе\ѵ сіазві- 
Гісаііоп,— ВігіЬ ОеГесІ, 1976, ѵ. XI (б), 
р. 99-102. 


ВШепсе В. О., 5 епп А., Вапкі И. М. 
Оепеііс Ьеіегоеепііу іп о$Іео§епезІ8 ітрег- 
ГесІа.— Е Мей. Оепеі., 1979, ѵ. 16, 

р. 101-116. 

ОСТЕОДИСПЛАЗИЯ (08ТЕ0ПѴ8- 
РЬА8ІА). 

Синоним: синдром Мелника — Нидл- 
са. 

Впервые описан в 1966 г. I. Меіпіск 
и С. ТѵГеесіІез. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: генерализованная дисплазия костей; 
характерное лицо. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется нарушением походки, 
вальгусным искривлением конечностей, 
сколиозом и вывихом тазобедренных 
суставов. Лицо необычное — полные ще- 
ки, высокий лоб, микрогнатия и боль- 
шие уши. Отмечается нарушение при- 
куса и роста зубов. Большой родничок 
закрывается поздно. Рентгенологически 
выявляются множественные вдавления и 
перетяжки на длинных трубчатых костях, 
отсутствие правильной цилиндрической 
формы диафизов длинных костей, ребер и 
ключиц. Изменена структура костей таза. 
Интеллект нормальный. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный, а также X- 
сцепленный доминантный. 

Дифференциальный диагноз: Вейссма- 
на — Неттера синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Согііп К. /., I Ѵіпіег К. В. РгопІотеІарЬузеаІ 
йузріавіа-еѵійепсе Гог Х-1іпкей іпііегііапсе. — 
Ат. I. Мей. Оепеі., 1980, ѵ. 5, р. 81-84. 
Оеуеп Р. Т.. ѵоп. Ноітез В., ТгеІ- 
ніаіі К. Ь. а. Сшсот N. Т. Меіпіск - 
N66(1168 зупйготе \ѵііК отрйаіосеіе апй 
гепаі йузріазіа. — Ат. 1. Нит. Оепеі., 
1981, ѵ. 33, р. 92А. 

Ѵапёк 7., іохап Р., РаЬіапоѵа 7. Озіеойуз- 
ріазііе. — Асіа сЬіг. огіЬор. Ігаит. СесЬ., 
1976, г. 43, 1. 1-12. 


ОСТЕОПЕТРОЗ ДОМИНАНТНЫЙ 
(08ТЕ0РЕТК08І8 ПОМІХАІЧТ). 

Синоним: остеопетроз взрослых; бо- 
лезнь мраморных костей; генерализован- 
ный остеосклероз. 
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Заболевание описано в 1904 г. 
Н. А1Ьег$-8сЬопЪег§. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: рентгенологические признаки остео- 
склероза; боли в костях, патологические 
переломы. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичен генерализованный 
склероз костей. Более 50% больных не 
имеют клинической симптоматики и 
выявляются случайно при рентгено- 
графии. У 40% больных имеются 
патологические переломы, у 10 % — 
остеомиелит, преимущественно нижней 
челюсти. У 20 % больных отмечаются 
боли в костях, наиболее часто — в 
поясничном отделе позвоночника, у 
16 % — гиперостоз костей черепа, веду- 
щий иногда к параличу черепных 
нервов (как правило, поражаются II, 
III и VII пары нервов, что прояв- 
ляется атрофией зрительного нерва, 
параличом наружных мышц глаза, 
параличом лицевой мускулатуры). Ха- 
рактерен внешний вид больных: высту- 
пающие лобные бугры, экзофтальм и 
амимия. Тяжесть клинических проявле- 
ний варьирует. Почти во всех слу- 
чаях наблюдается повышение уровня 
кислой фосфатазы в плазме, кальцие- 
вый баланс не нарушен. Рентгеногра- 
фия скелета выявляет генерализованный 
склеротический процесс. Ранними рент- 
генографическими признаками синдрома 
являются увеличение плотности диафи- 
зов растущих костей и исчерченность 
метафизов. Тела позвонков имеют слоис- 
тую структуру в связи с различной 
плотностью кортикального и внутрен- 
него слоев. Склероз кортикального слоя 
трубчатых костей обусловливает рент- 
генографическую картину «кость в 
кости». Кости черепа утолщены и уплот- 
нены. Гистологическое исследование по- 
раженных костей выявляет отсутствие 
костномозговой полости, которая вы- 
полнена некальцифицированным, диф- 
фузно расположенным гиалиновым хря- 
щом. Увеличена активность остеоблас- 
тов и остеокластов. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 


Дифференциальный диагноз: остеопет- 
роз рецессивный ; пикнодизостоз ; гипер- 
остоз генерализованный ; остеопойкилоз ; 
краниометафизарная дисплазия; диа- 
физарная дисплазия; дизостеосклероз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Согііп К. Сіа.чх С. Аиіозотаі сіотіпапі 
08Іео8с1его8І8. - Кайіоіоеу, 1977, ѵ. 125 
р. 547-548. 

8аІгапо Р. М. 08ІеореІго8І8: геѵіеѵѵ оГ сіоті- 
папі С38С8 апсі Ггециепсу іп а Вгагіііап 
8Іа(е. — Асіа СепеІ. Месі. Сетеііоі., 1961 
ѵ. 10, р. 353-358. 


ОСТЕОПЕТРОЗ РЕЦЕССИВНЫЙ 
(08ТЕ0РЕТК08І8 КЕСЕ88ІѴЕ). 

Синонимы : болезнь мраморных костей; 
врожденный злокачественный остеопет- 
роз; генерализованный остеосклероз. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: рентгенологические признаки остео- 
склероза. 

Клиническая характеристика. Остео- 
петроз — заболевание, симптомокомп- 
лекс которого включает хрупкие твер- 
дые кости, макроцефалию, прогрес- 
сирующую глухоту и слепоту, гепа- 
тоспленомегалию и тяжелую анемию, 
начинающуюся в грудном возрасте или 
во внутриутробном периоде. Диагноз 
может быть установлен внутриутробно 
при рентгенологическом исследовании, 
выявляющем генерализованный склероз 
костной системы. Остеосклеротический 
процесс, поражающий костномозговую 
полость, приводит к тяжелой анемии 
и панцитопении с экстрамедуллярным 
гемопоэзом, вызывающим гепатосплено- 
мегалию и лимфаденопатию, часто с 
признаками миелоидной метаплазии. 
Склероз костей черепа приводит к мак- 
роцефалии и гидроцефалии (рис. 91), к 
смещению отверстий черепных нервов, 
ведущему к атрофии зрительных нервов, 
глухоте, параличу лицевой мускулатуры 
и косоглазию. Прорезывание зубов мо- 
жет задерживаться. Отмечаются выра- 
женные аномалии формы зубов. Часто 
замедлены рост и физическое развитие, 
интеллект в 75% случаев заболевания 
нормален. Склероз скелетной системы 
предрасполагает к остеомиелиту. Боль- 
ные обычно погибают в детском возрас- 
те. Биохимические показатели чаще нор- 
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Рис. 91. Макроцефалия 
у ребенка с рецес- 
сивной формой остео- 
петроза. 


мальные, но описаны гипокальциемия, 
гиперфосфатемия. Рентгенография ске- 
лета выявляет однородный плотный 
склероз костей в сочетании с расшире- 
нием и деформацией метафизов. Во всех 
случаях определяется поражение костно- 
мозгового канала и трабекул. Эпифизы 
костей склерозированы, но контуры их 
нормальны. Череп утолщен, особенно в 
основании. Сосцевидные и параназаль- 
ные синусы содержат мало воздуха. 
Пястные й плюсневые кости имеют 
картину «кости в кости»; может отме- 
чаться частичная аплазия дистальных 
фаланг. Гистологическое исследование 
костей выявляет облитерацию мозговой 
полости, выполненной гиалиновым хря- 
щом. Отмечается повышенная актив- 
ность остеобластов и остеокластов. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: остеопет- 
роз доминантный; диафизарная диспла- 
зия; краниометафизарная дисплазия; 
дизостеосклероз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Соссіа Р. Р., Кгіѵіі \Ѵ., Сегѵепка ./. еі аі. 
ЗиссеззГиІ Ьопе-тагго\ѵ ІгапврІапІаПоп Гог 
іпГапІіІе та1і§папІ ояіеореіговія. - №ѵѵ 
Епеі. Г Мей., 1980, ѵ. 302, р. 701-708. 
Імгіа-Сопех К., ()иехасІа-СаІѵо Е., Согсіего- 
Скаѵеггі Е. Овіеореіговів іп сЫІёгеп: а 
герогі оГ 26 савев.— Г Рейіаі., 1977, 
ѵ. 91, р. 43 — 47. 


ОСТЕОПОРОЗА И ПСЕВДОГЛИО- 
МЫ СИНДРОМ (08ТЕ0Р0К08І8- 
Р8ЕітООЫОМА 8ѴМЖОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: слепота вследствие отслойки сет- 
чатки; остеопороз, переломы, деформа- 
ции костей; умеренная умственная от- 
сталость. 

Клиническая характеристика. В ран- 
нем детстве происходит «псевдоглио- 
матозная» отслойка сетчатки, приводя- 
щая к слепоте, развиваются микро- 
фтальмия (рис. 92, а), помутнение рого- 
вицы, катаракта. В возрасте 2 — 3 лет 
развивается остеопороз, приводящий к 
множественным переломам и вторичным 
деформациям костей (рис. 92, б). Дефор- 
мация позвоночника приводит к укороче- 
нию туловища. Отмечается слабость 
связочного аппарата. Рентгенологически 
выявляются остеопороз, истончение кор- 
тикального слоя длинных трубчатых 
костей, искривление конечностей, мета- 
физарные кисты, «рыбьи» позвонки, 
вормиевы косточки. 

Все больные отстают в умственном 
развитии. Иногда наблюдается микроце- 
фалия. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : несовер- 
шенный остеогенез; другие формы остео- 
пороза. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 


Ьотіскоѵа Н., Зеетапоѵа Е., 8поЫ О., 
2оЪап Р. Зупйгот “ояіеорогога — р§еи- 
йо§1іот”. — Сзі. оГЫто!., 1984, г. 40, 
1. 89-95. 

N еикашег О., Каѵе^іа Е. С. а. Орііг ./. М. 
АШозотаІ гесехзіѵе зупйготе оГ рзсисіо- 
ёііотаіоиз Ыісіпезз, озіеорогозіз, тіісі тепіаі 
геіагйаііоп. — Сііп. Оепеі., 1976, ѵ. 9, 
р. 324-332. 


Рис. 92. Синдром остеопороза-псевдоглиомы. 

Внешний вид больного ребенка: 
а — микрофтальмия; б — деформация нижних ко- 
нечностей вследствие множественных переломов 
костей. 




ОСТЕОПОРОЗ ЮВЕНИЛЬНЫЙ 
ИДИОПАТИЧЕСКИЙ (08ТЕ0Р0К0- 
818 ЛІѴЕМЬЕ ШЮРАТНІС). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: остеопороз. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание начинается в детстве или юности, 
обычно в возрасте 8-13 лет. Клини- 
чески проявляется спонтанными перело- 
мами, чаще всего позвоночника и длин- 
ных костей. Рентгенологически обнару- 


живаются признаки остеопороза. При 
биохимическом исследовании выявляется 
отрицательный баланс кальция. Симпто- 
мы ювенильного остеопороза исчезают 
в течение 5 лет. Осложнениями за- 
болевания могут быть деформации 
костей, снижение роста, кифоз, образо- 
вание ложных суставов, выступающая 
грудина, злокачественные опухоли длин- 
ных трубчатых костей и сдавление 
спинного мозга. 


6 С. И. Козлова 
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Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: остеопет- 
роз; остеогенез несовершенный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вегуіипсі С., ЫпсіціпзИ В. Озіеорепіа іп 
аёоіезсепсе,— Сііп. ОгіЬор., 1960, ѵ. 17, 
р. 259-264. 


ОТО - ПАЛАТО - ДИГИТАЛЬНЫЙ 
СИНДРОМ (ОТО-РАЬАТО-ОІСІТАЬ 
8ѴШКОМЕ). 

Синоним: синдром Тейби. 

Впервые описан в 1962 г. Н. ТауЬі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: глухота; расщелина неба; широкие 
и короткие ногтевые фаланги. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома Тейби типичны кондуктивная 
глухота, расщелина неба, дизморфии 
лица и черепа (выступающие лобные 
бугры, гипертелоризм, гипоплазия кос- 
тей лица, выступающие надбровные дуги, 
широкий нос с запавшей переносицей, 
микростомия, микрогнатия). Отмечают- 
ся аномальный рост зубов, аномалии 
прикуса, мышечно-скелетные деформа- 
ции, маленькое туловище, воронкообраз- 
ное вдавление грудной клетки, огра- 
ничение разгибания в локтевых суставах, 
искривление большеберцовых костей, 
укорочение и расширение ногтевых 
фаланг, смещение указательных пальцев 
кистей в сторону лучевой кости с об- 
разованием большого промежутка между 
II и III пальцами, множественные 
костные синдактилии. Рентгенологически 
обнаруживаются добавочные кости за- 
пястья, множественные синостозы костей 
запястья, плюсневых и предплюсневых 
костей, удлинение II пястных костей, 
аномалии костей I и V пальцев кисти, 
клинодактилия стоп, гипоплазия под- 
вздошных и малоберцовых костей, укоро- 
чение и искривление большеберцовых 
костей, гипоплазия проксимального 
конца лучевой кости и остеосклероз. 
Больные отстают в росте и умственном 
развитии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М 1 : Ж0. 


Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : рото-лице- 
пальцевой синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СаІІ С. \Ѵ., Зіегп А. М., Рогпапзку А. К. 
еі аі. Оіо-раІаІо-сІійіЫ зупйготе: сотра- 
гізоп оГ сііпісаі агкі гасйодгарЫс тапі- 
Гезіаііоп іп таіе агкі (етаіе,— Ат. I. Ншп. 
ОепеТ, 1972, ѵ. 24, р. 24-36. 

Роіпап.чку А. К., Масркег.юп К. /., Оі/к- 
тап й. ] . еі аі. Оіораіаіосііфіаі 
зупйготе: гаёіоіофс Гтсііп§$ іп іЬе Ьапсі 
апё Гооі.— ВігіЬ ОеГесСз, 1974, ѵ. X (5), 
р. 125-139. 


ОТОСКЛЕРОЗ (0Т08СЬЕК08І8). 
Минимальные диагностические призна- 
ки: прогрессирующая проводящая глу- 
хота в молодом или среднем возрасте. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание развивается постепенно. Наиболее 
частой является жалоба больных на ощу- 
щение звона и пульсации в ушах. 
В 5 — 8 % случаев наблюдается голово- 
кружение. При аудиометрическом иссле- 
довании выявляется проводящее или 
смешанное снижение слуха. 

Популяционная частота — 1 : 330. 
Соотношение полов — М1 : Ж 1,8. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с неполной пенентрантностью. 

Дифференциальный диагноз : несовер- 
шенный остеогенез. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зскаар Т. а. Сарапу-Сарапаѵісіпз В. ТЬе 
^епеіісз оГ оіозсіегозіз. 1. Оізіогіесі зех 
гаііо.— Ат. і. Нит. Оепеі., 1978, ѵ. 30, 
р. 59-64. 

ПАЙЛА БОЛЕЗНЬ (РѴЬЕ ОІ8ЕА8Е). 
Синоним: метафизарная семейная ди- 
сплазия. 

Описана в 1931 г. Е. Руіе. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: булавовидное расширение метафи- 
зов длинных трубчатых костей, выяв- 
ляемое рентгенологически. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческие проявления включают высокий 
рост, диспропорционально длинные ниж- 
ние конечности, ограничение разгибания 
в локтевых суставах, вальгусную де- 
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формацию коленных суставов, сколиоз, 
мышечную слабость, артралгию, по- 
вышенную склонность к переломам длин- 
ных трубчатых костей и (иногда) 
аномалии прикуса. Рентгенологически 
выявляются булавовидное вздутие мета- 
физов длинных и коротких трубчатых 
костей, медиальных половин ключиц и 
передних концов ребер, расширение 
лонных и седалищных костей, умерен- 
ная платиспондилия; умеренная супра- 
орбитальная гиперплазия. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования : аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : кранио- 
метафизарная дисплазия; краниодиафи- 
зарная дисплазия; дизостеосклероз ; диа- 
физарная дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Яаад М. Вещкіоп Р. Аиіозотаі гесе$- 
8Іѵе іпЬегіІапсе оГ теІарЬузеаІ сіузріавіа 
(Руіе сіізеазе). — Сііп. Сепеі., 1978, ѵ. 14, 
р. 251-256. 


ПАЛЛИСТЕРА СИНДРОМ (Ш1ЧАК- 
МАММАКѴ 8\ТЧОКОМЕ, ТѴРЕ РАЬ- 
ІЛ8ТЕК). 

Синоним: синдром аномалий локтевой 
кости и грудных желез. 

Впервые описан в 1976 г. Р. Раііізіег 
с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: сочетание отсутствия или удвоения 
локтевой кости с гипоплазией или от- 
сутствием апокриновых и молочных 
желез. 

Клиническая характеристика. Типичны 
дефекты верхних конечностей и молоч- 
ных желез. Аномалии верхних конеч- 
ностей включают клинодактилию, камп- 
тодактилию, полидактилию, а также 
укорочение или отсутствие фаланг и 
метакарпальных косточек IV, V пальцев, 
карпальных костей и локтевой кости, 
иногда в процесс вовлекаются I палец, 
лучевая кость, кости предплечья и пле- 
чевого пояса. Отмечается гипоплазия или 
отсутствие молочных желез и сосков, 
а также потовых желез в подмышечных 
впадинах. Синдром сочетается с анома- 
лиями почек, частичной адонтией, раз- 


двоением язычка, сколиозом и непер- 
форированной девственной плевой. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : мезомели- 
ческая дисплазия, тип Рейнхардта — 
Пфейффера; мезомелическая дисплазия, 
тип Нивергельта. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

РаШзІег Р. О.. Неггтапп 7. а. Оріи 7. М. 
А ріеіоігоріс Оотіпапі тиіаііоп а(Тес[т§ 
вкеіеіаі, «ехиаі апсі аросгіпе-таттагу 
Оеѵеіортепі. - ВігіЬ ОеГесІх, 1976, ѵ. XII (5), 
р. 247-254. 


ПАЛЛИСТЕРА-ѴѴ СИНДРОМ (РАЬ- 
ІЛ8ТЕК-ѴѴ 8ѴгаКОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: умеренная умственная отсталость; 
расщелина неба ; характерное лицо ; ано- 
малии верхних конечностей. 

Клиническая характеристика. Типичны 
умеренно выраженная умственная отста- 
лость, судороги, тремор, повышенный 
мышечный тонус, расщелины неба и 
губы. У больных отмечаются широкий 
кончик носа, высокий лоб, телекант, 
широкая и плоская верхняя челюсть. 
Скелетные аномалии включают валь- 
гусную деформацию верхних конечнос- 
тей, укорочение локтевой кости, искрив- 
ление лучевой кости, клинодактилию, 
камптодактилию . 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположитель- 
но Х-сцепленный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: ото-пала- 
то-дигитальный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

РаІІі.чіег Р. 7)., Неггтапп 7., §ргап%ег 7. И 7 . 

еі аі. ТЬе \Ѵ зушіготе. — ВігіЬ ОсГесІ8, 

1974, ѵ. X (7), р. 51-60. 


ПАНКРЕАТИТ НАСЛЕДСТВЕН- 
НЫЙ (РАІЧСКЕАТГП8 НЕКЕОІТАКѴ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: повышенный уровень сывороточной 
амилазы и липазы ; кальцификация ткани 
поджелудочной железы. 


6 * 
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Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется опоясывающими бо- 
лями, связанными с приемом острой 
и жирной пищи. Болевой приступ 
нарастает в течение 24 — 48 ч и стихает 
через несколько дней. Боли сопровож- 
даются тошнотой и рвотой. Во время 
обострений повышается уровень амила- 
зы и липазы в сыворотке крови. Со 
временем развивается фиброз поджелу- 
дочной железы, который приводит к 
нарушению экзокринной (30—50%) или 
эндокринной (30%) функции. Рентгено- 
логически выявляются кальцификаты в 
ткани поджелудочной железы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с неполной пенетрантностью 
и различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : хрони- 
ческий панкреатит, ассоциированный с 
гиперлипидемией или гиперпаратирео- 
зом; панкреатит острый идиопатический; 
муковисцидоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КаІІ\ѵіпкеІ Ьареу А., йі 8апі’ Лепехе Р. А. 
еі аі. Негесіііагу рапсгеаіііів: іЬгее пе\ѵ 
кіпсІгесБ апсі сгііісаі геѵіеѵѵ о Г тЬе Іііега- 
Іиге,— Ресііаігісз, 1973, ѵ. 51, р. 55 — 69. 
ЗіЬегі 7. К. Негесіііагу рапсгеаііііз іп 
Еп^іапсі апсі \Ѵа1ез. — 1. Меё. Оепеі., 
1978, ѵ. 15, р. 189-201. 


ПАНЦИТОПЕНИИ ФАНКОНИ 
СИНДРОМ (РАМСѴТОРЕМА ЕАІМ- 
СОМ). 

Синоним: апластическая анемия Фан- 
кони. 

Впервые описан в 1927 г. О. Рапсопі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: панцитопения; гипоплазия лучевой 
кости; гиперпигментация. 

Клиническая характеристика. Синд- 
ром проявляется симптомами угнетения 
эритропоэза и гранулопоэза: анемией, 
тромбоцитопенией и нейтропенией, вы- 
раженными в различной степени. Уро- 
вень гемоглобина резко снижен, по- 
вышен уровень фетального гемоглобина. 
Наблюдается гипоплазия костного моз- 
га. Анемия проявляется на 1-м году 
жизни. Отмечаются кровотечения из сли- 


зистых, экхимозы, петехии на коже; 
повышенная восприимчивость к бакте- 
риальным инфекциям (в 63 % случаев — 
язвенный стоматит). Больные низкого 
роста (56 %). Выявляются микроцефалия 
(43 %), гипоплазия или аплазия 1 пальца 
(78%); аплазия лучевой кости (15%) 
(рис. 93, а, б, в), реже — удвоение боль- 
шого пальца, широкое основание прокси- 
мальных фаланг, гипо- или аплазия 
первых метакарпальных костей, синдак- 
тилия, вывих бедра. Отмечаются офталь- 
мологические изменения : микрофталь- 
мия, косоглазие, нистагм и птоз. У де- 
тей первым признаком заболевания часто 
является пигментация кожи в паховой 
и подмышечной областях. В 44% 
случаев имеются гипоплазия наружных 
половых органов, крипторхизм. Иногда 
встречается глухота. На аутопсии обнару- 
живаются гипоплазия селезенки, пороки 
сердца. При синдроме Фанкони находят 
множественные случайные поломки хро- 
мосом. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М > Ж. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
тромбоцитопении с отсутствием лучевой 
кости; изолированная лучевая косо- 
рукость. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зскгоедег Т. М., Тііуеп И., Кгщег /. а. 
Ѵо%еІ Р. Рогтаі §епеііс8 оГ Рапсопі’з 
апетіа.— Ниш. Оепеі., 1976, ѵ. 32, 
р. 257-288. 


ПАРАЛИЧ ГИПЕРКАЛИЕМИЧЕС- 
КИЙ ПЕРИОДИЧЕСКИЙ (РАКАЬѴ- 
818 НѴРЕККАЬАЕМІС РЕКЮБІС). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: приступы адинамии; повышение 
уровня калия в сыворотке во время 
приступов. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание начинается в детстве. Наиболее 
тяжелыми и частыми приступы стано- 
вятся в школьном возрасте. Обычно 
они возникают после физической нагруз- 
ки. Появляется слабость в области 
спины, в руках и ногах. В тяжелых 
случаях вовлекается шейная мускулату- 
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■ ЖШІ, 


Рис. 93. Панцитопения Фанкони. 

а — внешний вид больного ребенка; б, в — гипо- 
плазия первых пальцев кистей. 


ра, затрудняется глотание и жевание. 
Электромиографически выявляется мио- 
тония. Рефлексы снижены или отсут- 
ствуют. Продолжительность приступов 
от 30 — 40 мин до 2 дней. Обычно 
приступ полностью проходит через 3 ч, 
хотя небольшая слабость может сохра- 
няться длительное время. Кроме физи- 
ческой нагрузки, приступы могут прово- 
цироваться сильными эмоциями, холо- 
дом, голоданием, инфекцией, общим 
наркозом. 

В ряде случаев, на фоне снижения 
частоты приступов, с возрастом разви- 
вается проксимальная миопатия. При 
лабораторном исследовании выявляются 


повышение концентрации калия в сыво- 
ротке крови во время приступов и нор- 
мальный его уровень в промежутках 
между ними. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : паралич 
гипокалиемический периодический ; пара- 
миотония врожденная. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Імугег К. В. Нурегкаіаетіс регіосііс рагаіузіз.— 
АгсЬ. ІЧеигоІ., 1967, ѵ. 16, р. 455-472. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 


ПАРАЛИЧ ГИПОКАЛИЕМИЧЕС- 
КИЙ ПЕРИОДИЧЕСКИЙ (РАКАЬѴ8І8 
НѴРОКАЬЕМІС РЕКІООІС). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: приступы адинамии различной сте- 
пени тяжести, сопровождающиеся сни- 
жением уровня калия в сыворотке 
крови. 

Клиническая характеристика. Для 
заболевания типичны приступы вялой 
тетраплегии, обычно длящиеся несколько 
часов. В большинстве случаев приступы 
появляются на 2-м десятилетии жизни и 
достигают наибольшей частоты в воз- 
расте 20 — 35 лет. С возрастом имеется 
тенденция к снижению частоты и тяжес- 
ти приступов, а у женщин — к полному 
их исчезновению. Приступы могут 
варьировать по тяжести от легкого 
преходящего паралича одной группы 
мышц до полного паралича. Приступы 
средней тяжести длятся от 6 до 24 ч, 
особенно тяжелые — 2 — 3 дня и более. 
Полное восстановление после приступа 
обычно бывает через 1—2 ч. В типич- 
ных случаях приступ начинается со 
слабости в нижних конечностях, затем 
слабость распространяется на руки, шею, 
иногда лицо. Проксимальные мышцы 
конечностей поражаются в большей 
степени, даже при тяжелых атаках 
возможны небольшие движения пальца- 
ми. Дыхательная мускулатура вовлекает- 
ся в процесс очень редко. Наиболее 
важными провоцирующими факторами 
приступа адинамии являются длитель- 
ный отдых после физической нагрузки, 
плотный обед, эмоциональная нагрузка 
и холод. Исследование во время присту- 
па обычно выявляет вялый паралич, 
преимущественно в проксимальных груп- 
пах мышц, брадикардию, увеличение 
С^-зубца и снижение зубца Т на ЭКГ. 
Содержание калия в сыворотке крови 
снижено до 2 — 2,5 мэкв/л. 

На электромиограмме находят призна- 
ки миотонии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1 —0,7. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с полной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз : паралич 
гиперкалиемический периодический; па- 
рамиотония врожденная. 


Сатра 7. Р., Затіегз О. В. Ратіііаі 

Ьурокаіетіс регіоёіс рагаіузіз: Іосаі гесоѵегу 
аГіег пегѵе зіітиіаііоп. — АгсЬ. №иго1., 
1974, ѵ. 31, р. 110-115. 

Корегх Н. Н., Згіікок.чкі Н. В. Регіосііс 
Ьурокаіетіс рагаіузіз Ігапзтіиеё Ьу ап 
ипаГГесІеё таіе \ѵііЬ пе§а1іѵе Гатііу Ьізіогу: 
а сісіауеё тиіаііоп? — Нит. Оепеі., 1979, 
ѵ. 48, р. 113-116. 


ПАРАМЕЮНЕФРИЧЕСКИХ 
(МЮЛЛЕРОВЫХ) ПРОТОКОВ ПЕР- 
СИСТЕНЦИЯ У МУЖЧИН (МЁІХЕ- 
КІАХ ОЕКІѴАТІѴЕ8 Ш МАБЕ8 РЕК- 
8І8ТЕ1МТ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки : развитие наружных половых органов 
по мужскому типу, наличие яичек, мат- 
ки и фаллопиевых труб при карио- 
типе 46, ХУ. 

Клиническая характеристика. У муж- 
чин при данном заболевании, кроме 
нормально развитых мужских наружных 
и внутренних половых органов, есть 
матка и фаллопиевы трубы. Характер- 
на вирилизация в пубертатный период. 
Эндокринных отклонений и сомати- 
ческих аномалий не отмечается. Данное 
заболевание выявляется у мужчин обыч- 
но в связи с наличием матки и 
фаллопиевых труб в паховой грыже; 
может происходить опухолевая транс- 
формация неопущенных яичек. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : мозаи- 
цизм' 45, Х/46, XV. 


81оап \Ѵ. К., ]ѴаЫ Р. С. Ратіііаі 

регзізіепі Мііііегіап ёисі зупёготе. — Г Іігоі., 
1976, ѵ. 115, р. 459. 


ПАРАМИОТОНИЯ ВРОЖДЕННАЯ 
ЭЙЛЕНБУРГА (РАКАМѴОТОМА 
СОІѴСЕМТА ОР ЕШ^ВШС). 

Заболевание описано в 1886 г. 
А. Еи1епЬиг§. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: признаки миотонии при охлажде- 
нии; приступы слабости; колебания 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
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уровня калия в сыворотке крови. 

Клиническая характеристика. Больные 
страдают от приступов миотонии, появ- 
ляющихся при охлаждении и, кроме 
того, от необъяснимых приступов сла- 
бости, которые сопровождаются повы- 
шением уровня К + в сыворотке крови. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: миотони- 
ческая дистрофия; миотония врожден- 
ная; паралич гиперкалиемический перио- 
дический. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вескег Р. Е. Рагатуоіопіа соп^ешіа (Еиіеп- 
Ьиг§). ЕотсЬгіие ёег Аіфетеіпеп ипё 
КІіпівсЬеп. — Нитапаепеіік, 1970, Всі. 3, 
5. 134. 


Отмечаются повышение сухожильных 
рефлексов, атаксия, нистагм. Течение 
заболевания медленно прогрессирующее. 
Патоморфологически выявляется дегене- 
рация пирамидных путей в боковых и 
передних столбах спинного мозга. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М > Ж. 

Тип наследования — описаны случаи с 
аутосомно- доминантным, аутосомно-ре- 
цессивным и Х-сцепленным рецессивным 
типами наследования. 

Дифференциальный диагноз : детский 
церебральный паралич. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Виг (Иск А. В., Оуѵет Ь. А. а. Реіегхоп С. К. 
§1о\ѵ1у рп>ёге88Іѵе аиіозотаі сіотіпапі вразііс 
рагаріефа \ѵііЬ іаіе опаеі ѵагіаЫе ехрге88Іоп 
апё геёисеё репеігапсе : а Ьа5І8 Гог ёіа§по8І8 
апё соипзеііпё. — Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 19, 
р. 1-7. 


ПАРАПЛЕГИЯ СПАСТИЧЕСКАЯ 
СЕМЕЙНАЯ (РАКАРЬЕСІА 8РА8ТІС 
РАМИЛ АЕ). 

Синоним : болезнь Эрба — Шарко — 
Штрюмпелля. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: спастическая параплегия нижних 
конечностей. 

Клиническая характеристика. Возраст 
начала заболевания варьирует от раннего 
детского до пубертатного. Патология 
проявляется прогрессирующим парали- 
чом нижних конечностей. Вначале появ- 
ляются скованность в ногах, слабость, 
затем варусная и эквиноварусная дефор- 
мация стоп. Больные ходят на носках. 


ПАХИДЕРМОПЕРИОСТОЗ 

(РАСНУБЕКМ0РЕК108Т0818). 

Синоним : идиопатическая гипертро- 
фическая остеоартропатия. 

Впервые описан в 1868 г. N. Ргіеб- 
геісЬ. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: толстая грубая кожа; булавообраз- 
ная деформация пальцев рук и ног; 
периостоз. 

Клиническая характеристика. По- 
стоянными симптомами пахидермо- 
периостоза являются булавообразная де- 
формация пальцев рук и ног (рис. 94), 
утолщенная складчатая жирная кожа 
верхней половины лица и волосистой 



Рис. 94. Булавовидная деформация 
пальцев кисти при пахидермо- 
периостозе. 
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части головы, гипергидроз кистей и стоп, 
грубые черты лица, периодическое опу- 
хание и болезненность крупных суста- 
вов. Могут развиться птоз, себорейный 
дерматит, вторичный фолликулит, ке- 
лоидные рубцы. Рентгенологически выяв- 
ляется неравномерная субпериостальная 
оссификация дистальных отделов длин- 
ных трубчатых костей, более выражен- 
ная в местах прикрепления сухожилий 
и связок. Заболевание проявляется в 
первые 3 года жизни, но полная 
клиническая картина развивается в под- 
ростковом периоде. Пахидермопериос- 
тоз тяжелее протекает у мужчин. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с вариабельной экспрессив- 
ностью и, возможно, аутосомно-ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: вторичная 
(легочная) гипертрофическая остеоартро- 
патия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кітоіп О. РасЬусіегторегіозІовія (ісІіораіЫс 
с1иЬЬіп§ апсі регіозіозіз). Оепеііс апё 
рЬузіоІофс сопзіёегаііоиз.— ІМе\ѵ Еп§1. 3. 
Меё., 1965, ѵ. 272, р. 923-931. 


ПАХИОНИХИЯ ВРОЖДЕННАЯ 
(РАСНѴОГМѴСНІА СОІМСЕІЧІТА). 

Синоним : синдром Ядассона — Ле- 
вандовского. 

Заболевание впервые описано в 1906 г. 
3. ЗабаззоЬп и Р. Ьеѵѵапсіоѵѵзку. 


Минимальные диагностические призна- 
ки: утолщение ногтей. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ным симптомом заболевания являются 
изменения ногтей: значительное прогрес- 
сирующее утолщение, необычная форма 
в виде когтя (рис. 95), шишки, бочонка 
с заостренным свободным краем. И, на- 
против, ногти могут быть гипоплази- 
рованными или даже отсутствовать. 
Нередко отмечаются паронихии, ладон- 
ный и подошвенный гиперкератоз, часто 
сопровождающийся возникновением 
буллезных пузырей. На коже лица и 
туловища иногда наблюдаются эпидер- 
мальные кисты. Встречается гипер- или 
гипотрихоз. Имеются поражения полос- 
ти рта, языка, глаз в виде лейко- 
кератоза или лейкоплакии. Отмечаются 
раннее прорезывание зубов, гипоплазия 
эмали, ранний кариес, в некоторых 
случаях к 4 — 6 мес зубы выпадают. 
Описаны три клинических типа синдро- 
ма. 1 тип — симметричный ладонно- 
подошвенный кератоз, фолликулярный 
кератоз туловища, врожденная пахиони- 
хия. При II типе, кроме этого, отме- 
чается повреждение слизистой рта, язы- 
ка. III тип включает симптомы I типа 
и изменения роговицы. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: дискера- 
тоз; гиперкератоз ладонно-подошвен- 
ный. 



Рис. 95. Утолщение ногтей 
при врожденной пахиони- 
хии. 
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Ргапгоі ./., Каизку А. а. Каѵсіс 5. РасЬуо- 
пусЬіа соп§епііа (.ІасІаяюЬп — Ьеѵѵапс1о\ѵ8ку 
вупсіготе) : а геѵіе\ѵ оГ 14 савез іп 81о- 
ѵепіа. — Оегтаіоіоеіса, 1981, ѵ. 160, р. 462- 
472. 

МсКизіск V. А. РасНуопусЫа соп§епі!а іп 
ГаіЬег апсі зоп.-ВігіЬ ОеГесІз, 1971, 
ѵ. VII (8), р. 274-275. 


ПЕРОКСИДАЗЫ ЩИТОВИДНОЙ 
ЖЕЛЕЗЫ ДЕФИЦИТ (ТНѴКОЮ РЕ- 
КОХЮА8Е ИЕЕЕСТ). 

Синонимы : врожденный гипотиреоз, 
семейный зоб. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: симптомы гипотиреоза, снижение 
активности пероксидазы; быстрое выве- 
дение радиоактивного йода. 

Клиническая характеристика. Разли- 
чают две клинические формы данного 
заболевания. При первой отмечаются 
признаки врожденного гипотиреоза 
(низкий рост, отставание костного 
возраста, умственная отсталость и др.). 
При лабораторном исследовании выяв- 
ляются низкий уровень тироксина в сы- 
воротке крови, быстрое выведение 
радиоактивного йода из щитовидной 
железы. Вторая форма заболевания про- 
текает латентно. Отмечается снижение 
активности пероксидазы в щитовидной 
железе. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : глухота 
врожденная нейросенсорная и зоб; 
тиреоидит Хашимото; дисгенезия щито- 
видной железы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Регеі-Сиѵіі Е., Сгщіег ]. Е. а. ВіапЬигу У. В. 

Рагііаі апсі Іоіаі іосіісіе ог§апіГісаІіоп йеіесі 

іп сШТегеп! зіЬзЬірз іп а кіпёгесі.— Аш. 

Т Ниш. Оепеі., 1977, ѵ. 29, р. 142-148. 
Роттіег /. Тоигпіаіге У., Кактоип В. еі аі. 

ТЬугоісІ іосіісіе ог^апіГісаІіопз сІеГесІз. — I. 

СНп. Епйосгіпоі., 1976, ѵ. 42, р. 319 — 329. 


ПИГМЕНТНЫЙ РЕТИНИТ (КЕТІ- 
МТІ8 РІСМЕІѴТ08А). 

Синонимы : тапеторетннальная дистро- 
фия; пигментная дегенерация сетчатки. 


Минимальные диагностические призна- 
ки: снижение зрения вплоть до слепоты; 
характерная офтальмоскопическая кар- 
тина. 

Клиническая характеристика. Первый 
симптом пигментного ретинита — сни- 
жение ночного зрения и сужение полей 
зрения. Существует несколько генети- 
ческих вариантов пигментного ретинита 
с различной степенью тяжести. Наибо- 
лее частая форма — аутосомно-рецес- 
сивная, которая составляет 80 % всех 
случаев данной патологии. Она начи- 
нается на 2-м десятилетии жизни, 
постепенно прогрессирует и обусловли- 
вает значительное снижение зрения к 
50 годам. Аутосомно-доминантная 
форма тоже начинается на 2-м десяти- 
летии жизни, характеризуется более лег- 
кими проявлениями и медленным про- 
грессированием : центральное зрение мо- 
жет сохраняться до 60-70 лет. В не- 
которых семьях обнаружены больные с 
секторальными формами пигментного 
ретинита. Эти формы прогрессируют 
очень медленно и характеризуются нор- 
мальной функцией непораженных участ- 
ков сетчатки. Х-сцепленная рецессив- 
ная — наиболее тяжелая форма пигмент- 
ного ретинита с полной потерей зрения 
на 4-м десятилетии жизни. Женщины- 
носительницы часто имеют признаки 
поражения сетчатки. Офтальмоскопи- 
чески обнаруживаются типичные изме- 
нения на сетчатке: в области экватора 
глыбки пигмента, похожие на остео- 
бласты, уменьшение артериол и воско- 
видно-бледный диск зрительного нерва. 
В редких случаях пигмент не обнару- 
живается. Наиболее характерны измене- 
ния в виде глыбок пигмента, окру- 
женного участками депигментации. По- 
вышен порог темновой адаптации. Одна- 
ко при легких и атипичных формах 
заболевания он может быть нормальным. 
Поля зрения поражаются в первую 
очередь в экваториальной области, 
обусловливая парацентральную скотому, 
которая распространяется к периферии 
и центру. Может поражаться цветовое 
зрение. Характерны изменения на 
электроретинограмме, выражающиеся в 
понижении или отсутствии двух волн. 
Анатомически определяются изменения 
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Рис. 96. Пикнодизостоз. 

а - внешний вид больных ; б - аномалии зубов, 
множественный кариес; в — дистальные фаланги 
пальцев кистей укорочены. 


в пигментном эпителии и в слое пало- 
чек и колбочек, пролиферация глии, 
утолщение адвентиции стенок сосудов. 
Возможными осложнениями являются 
задняя подкапсульная катаракта и маку- 
лярная дегенерация. Синдром сочетается 
с миопией, глаукомой, отслойкой сет- 
чатки, кератоконусом, микрофтальмией, 
ахроматопсией, офтальмоплегией. Мо- 
жет отмечаться также снижение слуха. 
Пигментный ретинит как признак наблю- 
дается при гипо-Р-липопротеинемии, 
синдроме Рефсума, липофусцинозе, 
мукополисахаридозах типа I, II и III, 
синдроме Барде — Бидля, наследствен- 
ной атаксии и миотонической дистро- 
фии. 

Популяционная частота — 1 : 2000 — 

1 : 7000 (в зависимости от формы). 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 (при 
аутосомно-доминантном и аутосомно- 
рецессивном типах); М1:Ж0 (для X- 
сцепленной формы). 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный, аутосомно-доминантный, X- 
сцепленный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
Ушера; злокачественная миопия; тапе- 
тохориоидальная дистрофия; стационар- 
ная ночная слепота. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вощктап СоппеаІІу Р., Ыапсе IV. 

Рориіаііоп §епеііс Яиёіев оГ геііпіііз 
рі§шепіо8а.— Ат. I. Нит. Оепеі., 1980, 
ѵ. 32, р. 223-235. 

Мигакаті Г., ОкЬа N. Оепеіісз о Г Іаііісе 
ёе§епегаІіоп оГ (Не геііпа. — ОрЬіаІтоІофса 
(Вазеі), 1982, ѵ. 185, р. 136-140. 


ПИКНОДИЗОСТОЗ (РѴСІЧООѴ- 
808Т08І8). 

Впервые описан в 1962 г. Р. Магоіеаих 
и М. Башу. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкий рост; гипо- или аплазия 
терминальных фаланг ; незаращение род- 
ничков; остеосклероз. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны низкий рост, не- 
доразвитие костей лицевого черепа, вы- 
ступающие лобные и затылочные бугры 
(рис. 96, а), широкие черепные швы и не- 
заращение родничков. Отмечаются гипо- 
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плазия и тупой угол нижней челюсти, 
узкое небо, нарушение прорезывания 
зубов, частичная адонтия, аномалии 
формы и положения зубов, множест- 
венный кариес (рис. 96, б). Характерной 
является дисплазия ключиц с частичной 
аплазией акромиальных отростков. Тер- 
минальные фаланги укорочены, ногти 
плоские, кожа дорсальной поверхности 
морщинистая (рис. 96, в). В некоторых 
случаях наблюдается умственная отста- 
лость. Отмечаются остеосклероз, тенден- 
ция к переломам. При рентгенологи- 
ческом обследовании выявляются повы- 
шенная плотность костей скелета, вор- 
миевы кости, гипоплазия фронтального 
синуса, акроостеолиз дистальных фаланг, 
деформация длинных трубчатых костей 
вследствие переломов. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М2,3 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : остеогенез 
несовершенный ; черепно-ключичная дис- 
плазия; остеопетроз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кфіі Т., Нотта Т. а. ОН.чака Т. 
Руспосіу 808 І 08 І 8 . — I. Ресііаі., 1966, V. 69 
р. 131-133. 

Тауіог М. М., Мооге Т. М. а. Нагѵеу ]. Р. 
Руспойу 808 Ю 8 І 8 ; а сазе герой,- Т Воле 
•Гоіпі. 8иг§., 1978, ѵ. 60А, р. 1128-1130. 


ПИЛОРОСТЕНОЗ (РѴЬОКІС 8ТЕ- 
N0818). 

Описан в 1877 г. Н. Ніг8сЬргип§. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: рвота; гипертрофия привратнико- 
вой части желудка, выявляемая при 
пальпации и рентгеноскопии. 

Клиническая характеристика. На 
2 — 3-й неделе жизни появляются рвота 
«фонтаном», запоры; развиваются де- 
гидратация и нарушение электролитного 
баланса (гипокалиемический алкалоз), 
гипотрофия. Пальпаторно, а иногда и 
визуально определяется мышечная стен- 
ка пилорического канала. Диагноз под- 
тверждается рентгенологическими иссле- 
дованиями. Этиология порока мульти- 
факториальная. 

Популяционная частота — 0,5 — 3 : 

: 1000 . 


Соотношение полов — М4 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз: пило- 
роспазм. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СаПег С. О. СепеГісз оГ іпіапіііе руіогіс 
8ІепозІ8. — ВійРі ПеГесІз, 1972, ѵ. VIII (2), 
р. 12-14. 

Ргіед К., Агіѵ 8. а. МізепЬаит С. 
РгоЬаЫе аиіозогпаі Оотіпапі іпіапіііе 
руіогіс 8Іепо8І8 іп а 1аг§е кіпсігесі. — 
Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 20, р. 328-330. 

ПИЩЕВОДА АТРЕЗИЯ (Е80РНА- 
СЕАЬ АТКЕ8ІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: гиперсаливация, регургитация, об- 
струкция пищевода, выявляемая при 
рентгеноконтрастном исследовании. 

Клиническая характеристика. Симпто- 
мы заболевания появляются сразу после 
рождения и заключаются в гиперсали- 
вации, регургитации пищи, нарушении 
глотания и дыхания. Часто развиваются 
аспирационные пневмонии. Выделяют 
различные формы порока в зависимости 
от наличия трахеопищеводных свищей 
(ТПС) и их локализации: 1) атрезия 
без ТПС. Проксимальный и дистальный 
концы заканчиваются слепо или весь 
пищевод замещен фиброзным тяжем. Эта 
форма составляет 7,7 — 9,3% всех слу- 
чаев; 2) атрезия с ТПС между прокси- 
мальным сегментом пищевода и трахеей 
(0,5% случаев); 3) атрезия с ТПС между 
дистальным сегментом пищевода и тра- 
хеей (85 — 95% случаев); 4) атрезия с 
ТПС между обоими концами пищевода 
и трахеей (1 % случаев). В случае ат- 
резии с ТПС наблюдаются тахипноэ, 
цианоз, диспноэ, коллапс. Часто атре- 
зия пищевода сочетается с другими 
пороками развития, в частности с врож- 
денными пороками сердца, желудочно- 
кишечного тракта, мочеполовой систе- 
мы, скелета, ЦНС, с лицевыми расще- 
линами. В 5 % случаев атрезия пи- 
щевода встречается при хромосомных 
болезнях (синдромы Эдвардса, Дауна), 
в 7% является компонентом синдромов 
нехромосомной этиологии. 
Популяционная частота — 0,3 : 1000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 
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Дифференциальный диагноз : стеноз 
пищевода; изолированная трахеопище- 
водная фистула; расщелина гортани. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЗсНітке К. М., Ьеоре Ь. Ь. а. НоШег Т. М. 
Рашіііаі оссигепсе о Г езорЬа§еа1 аігезіа: 
ргеіітіпагу герогі. — ВігіЬ ОеГесІз, 1972, 
ѵ. VIII (2), р.22. 


ПЛЕЧЕЛУЧЕВОЙ СИНОСТОЗ 
(НІІМЕКОКАОІАЬ 8ѴІЧ08Т08І8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: рентгенографические признаки слия- 
ния плечевой и лучевой костей. 

Клиническая характеристика. Клини- 
чески данное состояние проявляется 
резким ограничением или отсутствием 
сгибания и разгибания в локтевом 
суставе. На рентгенограммах отмечает- 
ся слияние плечевой и лучевой костей. 
Описано сочетание с микроцефалией, 
затылочной менингоцеле, колобомами и 
микрофтальмией. Плечелучевой сино- 
стоз может быть симптомом многих 
синдромов различной этиологии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 


Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: радиоуль- 
нарный синостоз. 


Кеиіеі Кігиіегтапп I. и. Москеі Н. 

Еіпе ѵѵаЬгзсЬеіпІісЬ аиіозотаі гесеззіѵ 
ѵегегЫе 8ке1еІтІ5зЪі1с1ип§ тк Нитегога- 
сііаізупозіозе. — Нитап^епеіік, 1970, Век 9, 
8. 43-53. 


ПОЛАНДА СИНДРОМ (РОЬАМП 
8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1841 г. А. Роіапё. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: односторонний дефект большой 
грудной мышцы и синдактилия кисти. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными признаками синдрома являются 
односторонняя симбрахидактилия и де- 
фект грудной мышцы на той же сто- 
роне. Отмечаются аплазия малой груд- 
ной мышцы и грудинной части боль- 
шой грудной мышцы, отсутствие соска 
и дефекты ребер на пораженной сто- 
роне (рис. 97, а). Симбрахидактилия 
представляет собой сочетание коротких 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 



Рис. 97. Синдром Поланда. 

а — внешний вид больного (западение в области 
левой большой грудной мышцы, укорочение левой 
руки); б — кисти ребенка с синдромом Поланда 
(брахи- и синдактилия правой кисти). 
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пальцев кисти и синдактилии (рис. 97, б). 
Фаланги (чаще средние) укорочены или 
отсутствуют. Синдактилия обычно кож- 
ная, может быть частичной или полной. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Боль- 
шинство описанных случаев споради- 
ческие. 

Дифференциальный диагноз: синдакти- 
лия; симбрахидактилия без дефектов 
мышцы ; акроцефалосиндактилии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сазсіііа Е., Раг У. Е. а. Огіоіі I. М. 
Ресіогаііз таіог тизсіе ёеіесі аші РоІашЗ 
сотрІех.-Ат. Т Меё. Оепеі., 1979, ѵ. 4 
р. 263-269. 

Кдпщ К., Ееп: \Ѵ. РекІогаІіз-НашЗёеГекІе 
(Роіапё-Зупсіакіуііе).— 2зсЬг. ОгіЬор., 1983, 
Вё. 121, 8. 244-254. 

8и]ап$ку Е., Кіссагйі V. М. а. МаІіИен/ А. Ь. 
ТЬе (атіііаі осигепсе оГ Роіапё зупёготе. — 
ВігіЬ Оеіесі, 1977, ѵ. XIII (ЗА), р. 117-121. 


ПОЛИДАКТИЛИЯ (РОЬУПАСТѴ- 

1-Ѵ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: дополнительные пальцы. 

Клиническая характеристика. В случае 
преаксиальной полидактилии дополни- 
тельный палец находится со стороны 
I пальца (рис. 98). При этом имеет 
место раздвоение I пальца с дуплика- 
цией всех или только части его состав- 
ных элементов. При полидактилии II 
пальца происходит удвоение этого паль- 
ца. В случае постаксиаяьной поли- 
дактилии дополнительный палец рас- 
положен со стороны локтевой кости на 
руке и со стороны малоберцовой кости 
на ноге. Полидактилия является гетеро- 
генной группой и включает два фено- 
типически и, возможно, генетически 
разных варианта: тип А, при котором 
дополнительный палец сформирован 
правильно и сочленяется с пятой или 
дополнительной метакарпальной косточ- 
кой, и тип В, когда дополнительный 
палец сформирован плохо и часто 
представляет собой кожный вырост. 
Нередко полидактилия бывает дву- 
сторонней и сочетается с синдактилией. 

Популяционная частота — от 1 : 3300 
до 1 : 630. 



Рис. 98. Преаксиальная полидактилия. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с неполной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз : Лоурен- 
са — Барде — Муна — Бидля синдром ; 
хондроэктодермальная дисплазия; син- 
дактилия; хромосомы 13 трисомия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КеупоШз У., 8оттег А., Кеііу Т. Н. 
Ргеахіаі роіуёасіуіу Іуре 4: ѵагіаЪіИіу іп а 
1аг§е кіпсігесі. - Сііп. Оепеі., 1984, ѵ. 25, 
р. 267-272. 

Ѵепігиіо V., ТІіео С., Сеіопа А. еі аі. 
А. апё В розіахіаі роіуёасіуіу іп Іѵѵо 
тетЬегз оГ іЬе зате Гатііу. - Сііп. Ое- 
пеі., 1980, ѵ. 18, р. 342-347. 


ПОЛИКИСТОЗ ПОЧЕК, ВЗРОС- 
ЛЫЙ ТИП (КЕ^Ь РОБѴСѴ8ТІС, 
АОПЬТ ТУРЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки : двустороннее увеличение почек, выяв- 
ляемое при пальпации; протеинурия; 
гематурия. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческими проявлениями поликистоза по- 
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чек являются чувство тяжести в брюш- 
ной полости, боли в животе, иногда 
имеющие характер почечных колик. 
В 50 — 60% отмечается гипертензия. При 
пальпации выявляется двустороннее уве- 
личение почек. Отмечается различная 
степень гематурии и протеинурии. 
Вторично развиваются лейкоцитурия и 
бактериурия. Характерна прогрессирую- 
щая почечная недостаточность. У 15% 
больных имеются аневризмы сосудов. 
При урографическом исследовании опре- 
деляются значительные деформации со- 
судистого рисунка, на сцинтиграфии — 
неравномерное распределение радио- 
активного изотопа. Осложнениями поли- 
кистоза почек являются субарахнои- 
дальные кровоизлияния, разрывы кист, 
сдавление мочеточника увеличенной поч- 
кой, приводящее к гидронефрозу. Забо- 
левание чаще проявляется в возрасте 
старше 30 лет, хотя может начаться и 
в детском возрасте (до 10 лет). 
Больные погибают от хронической по- 
чечной недостаточности; средняя про- 
должительность их жизни — 50 лет. 
Микроскопически определяются кисты 
разных размеров, но имеются и нормаль- 
ные нефроны. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с высокой пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз : поли- 
кистоз почек, инфантильный тип ; нефроз 
врожденный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Но%етпй В. Ь., Ѵеіікатр ]. ]., Коек С. \Ѵ. 
а. СгаеД ]., сіе. Оепеііс соші8е1іп§ Гог 
аёиіі роіусузііс кіёпеу сіізеазе. ІЛігазоипё 
а изеіиі іооі іп рге-зутріотаііс ёіа§по- 
5Із.— Сііп. Оепеі., 1980, ѵ. 18, р. 168 — 172. 
Вакпеу В., \Ѵеізз Ь. а. Ьеѵіп N. \Ѵ. Оепеііс 
соипзе1іп§ іп асіиіі роіусузііс кіеіпеу ёізеазе. — 
Ат. Г. Меё. Оепеі., 1982, ѵ. 11, р. 461 — 
468. 


ПОЛИКИСТОЗ ПОЧЕК, ИНФАН- 
ТИЛЬНЫЙ ТИП (КЕХАБ РОЬУ- 
СѴ8ТІС, ИЧРАІЧТ ТУРЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: кистозная дисплазия почек; смерть 
от уремии вскоре после рождения. 


Клиническая характеристика. Инфан- 
тильный поликистоз почек — летальный 
двусторонний порок, возникающий в ре- 
зультате гиперплазии собирательных 
трубочек. Почки значительно увеличены 
в размерах. Микроскопически выявляют- 
ся множественные мелкие кисты, почти 
отсутствуют нормальные нефроны. В 
100% случаев порок сочетается с киста- 
ми печени, а иногда с кистами легких, 
селезенки и поджелудочной железы, 
сопровождается изменениями лица (лицо 
Поттер) и гипоплазией легких. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : нефроз 
врожденный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

А сіатх С. М., Оапке О. М. а. СатрЬеІІ Р. Е. 
Соттепіз ироп іЬе сіаззііісаііоп оГ іпГап- 
Іііе роіусузііс ёізеазе оГ іЬе Ііѵег апё 
кіеіпеу. Ьазесі ироп іЬгее-ёітепІіопаІ ге- 
сопзігисііоп оГ ІЬе Ііѵег. — Т Меё. Оепеі., 
1974, ѵ. 11, р. 234-243. 

СаПег С. О. Роіусузііс ёізеазе ргезепііпц 
іп сЫЫЬооё. — ВіпЬ ОеГесІз, 1974, ѵ. Х(4), 

р. 16-21. 


ПОЛИПОЗ КИШЕЧНИКА, ТИП I 
(ІМТЕ8ТПМАЬ Р0БУР08І8, ТУРЕ I). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: полипы кишечника. 

Клиническая характеристика. Синд- 
ром проявляется множественными поли- 
пами кишечника, в основном толстого, 
развивающимися в 95% случаев до 21 
года. Внекишечные проявления отсут- 
ствуют. Полипы склонны к малигниза- 
ции в возрасте от 10 до 70 лет. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : полипоз 
кишечника, типы II и III. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Мигрку Е. А., Кгшк А. йіеіг М. а. 
Кокде С. А. Негеёііагу роіурозіз соіі III. 
Оепеііс апё еѵаіиііопагу біпезз.— Ат. Т 
Нит. Оепеі., 1980, ѵ. 32, р. 700-713. 
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ПОЛИПОЗ КИШЕЧНИКА, ТИП II 
(НЧТЕЗТИМАЕ Р0І.УР08І8, ТУРЕ II). 

Синоним : Пейтца — Джигерса синдром. 

Описан в 1921 г. I. Реиіг, в 1949 г,— 
Н. Іе§Ьегз. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: полипы (гамартомного типа) в тол- 
стом кишечнике; на слизистой губ, щек, 
коже пальцев отмечаются участки гипер- 
пигментации. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее часто больных беспокоят учаще- 
ние стула и ректальные кровотечения. 
У 50 % больных детей отмечаются 
боли в животе, выпадение прямой кишки 
и тенезмы. При данном синдроме 
полипы могут встречаться по всему 
желудочно-кишечному тракту, но чаще 
располагаются в тонкой кишке. Раковое 
перерождение встречается редко. Опи- 
саны опухоли яичников. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с неполной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: полипоз 
кишечника, тип III. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СоНеп 8. В. Ратіііаі роіурозів соіі апсі іі8 
ехігасоіопіс тапіГезіаііоп. — I. Мей., 1982, 
ѵ. 19, р. 193-203. 


ПОЛИПОЗ КИШЕЧНИКА, ТИП III 
(ШТЕ8Т^АЬ Р0ИУР08І8, ТУРЕ III). 

Синоним: синдром Гарднера. 

Описан в 1953 г. Е. Оагёпег с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: полипы кишечника и множествен- 
ные остеомы костей лица. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны множественные остео- 
мы лицевых костей (лобной, решетча- 
той, скуловой, верхней и нижней че- 
люстей), эпидермоидные кисты, фибро- 
мы на коже и полипы толстого кишеч- 
ника. Полипы при отсутствии радикаль- 
ного хирургического лечения почти во 
всех случаях озлокачествляются. Воз- 
можны кишечные кровотечения. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 


Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с неполной пенетрантностью 
и вариабельной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз: полипоз 
кишечника, типы I, И. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СоНеп 5. Ратіііаі ро1уро8І5 соіі апй іі$ 
ехігасоіопіс тапіГезіаііоп. — I. Мей., 1982, 
ѵ. 19, р. 193-203. 


ПОЛИСИНДАКТИЛИЯ И КРА- 
НИОФАЦИАЛЬНЫЕ АНОМАЛИИ 
(РОЬУ 8У N0 АСТУ Ь V АІЧО СКАМО- 
РАСІАЬ АІѴОМАЫЕ8). 

Синоним: синдром цефалополисиндак- 
тилии Грейга. 

Описан в 1928 г. Б. Огеі§. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: синдактилия, полидактилия; ано- 
малии черепа. 

Клиническая характеристика: скафо- 
цефалия, выступающие лобные бугры, 
гипертелоризм, антимонголоидный раз- 
рез глаз, широкая переносица, широ- 
кие ноздри. Первые пальцы кистей и 
стоп широкие, наблюдаются пре- и 
постаксиальная полидактилия, синдакти- 
лия рук и ног (II — IV пальцев). 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: акроце- 
фалополисиндактилии . 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргупз ]. Р., Ѵап Иоуеп С. а. Ѵап Веп 
Вег§Не Н. ТЬе Огеі§ роіузупйасіуіу 
сгапіоГасіа! йузтогрЫзт зупйготе : ѵагіаЫе 
ехргеввіоп іп а Гатііу. — Еигор. Т Рейіаі., 
1981, ѵ. 136, р. 217-220. 

Нооіпіск В., Ноітез Ь. Ратіііаі роіузуп- 
йасіуіу апй сгапіоГасіаІ апотаііез. — Сііп. 
Оепеі., 1972, ѵ. 3, р. 128-134. 


ПОРФИРИЯ ОСТРАЯ ИНТЕРМИТ- 
ТИРУЮЩАЯ (РОКРНѴКІА АСПТЕ 
ІМТЕКМІТТЕІЧТ). 

Синоним : шведская наследственная 
порфирия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: увеличение экскреции порфобилино- 
гена; симптомы поражения ЦНС; вегета- 
тивная дисфункция. 
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Клиническая характеристика. Болезнь 
может протекать в латентной форме 
в течение всей жизни или может 
проявиться в виде приступов. Известны 
4 группы провоцирующих заболевание 
факторов : лекарственные препараты 
(барбитураты, сульфаниламиды, гризео- 
фульвин, дифенил, гидантоин и т. д.); 
эстрогены, прогестерон, в некоторых 
случаях — пероральные контрацептивы ; 
инфекции; голодание. У 10 — 20% жен- 
щин с этим заболеванием приступы 
носят циклический характер и обычно 
начинаются за 3 дня до менструа- 
ции. Симптомы повреждения вегетатив- 
ных отделов нервной системы вклю- 
чают абдоминальные боли, запоры 
(иногда поносы), тахикардию, слюноте- 
чение, лабильную гипертонию, орто- 
статическую гипотонию, спазм артерий 
сетчатки, сосудистый спазм в коже 
конечностей. Могут наблюдаться поли- 
невриты, вялая тетраплегия, расстройст- 
ва чувствительности. Симптомы со сто- 
роны ЦНС включают бульбарные пара- 
личи, мозжечковые нарушения, гипотала- 
мическую дисфункцию, острые и хрони- 
ческие психозы, кому. Вовлечение меж- 
реберных и диафрагмальных нервов 
может обусловливать дыхательный пара- 
лич, который является наиболее частой 
причиной смерти. Отмечаются гипо- 
натриемия, гипомагниемия, обычно вы- 
зывающая тетанию, гиперхолестерине- 
мия (у 40 — 50% больных) и гипер-(3- 
липопротеинемия. Моча окрашена в 
красный цвет. В моче могут быть 
повышены не порфирины, а их пред- 
шественники — пироллы (порфобилино- 
ген и ст-аминолевулиновая кислота). 
Имеются данные о снижении актив- 
ности уропорфириноген-І-синтетазы. 
Популяционная частота — 1:66 000. 
Соотношение полов — М1 : Ж 1,5. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : пестрая 
порфирия; копропорфирия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Імтоп РгукНоІт В. С. а. Тхскисіу О. Р. 
Ратііу еѵаіиаііоп іп асиіе іпіегтіиепі рог- 
рЬугіа изіп§ гесі сеіі игорогрЬугіподеп I 
зупіЬеІазе. — 1. Месі. Оепеі., 1979, ѵ. 16, 
р. 134-139. 


8іеіп ./., Тзскиду О. Асиіе іпіегтіиепі рог- 
рЬугіа. А сііпісаі апсі ЪіосЬетісаІ зіиёу оГ 
46 раііепі^. — Месіісіпе, 1970, ѵ. 49, р. 1 — 16. 


ПОРФИРИЯ ПЕСТРАЯ (РОКРНѴ- 
КІА ѴАКІЕСАТА). 

Синоним: южно-африканский тип пор- 
фирии. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : увеличение в период приступа 
экскреции порфобилиногена с мочой и 
калом; фотосенсибилизация; невроло- 
гическая симптоматика. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны повышенная фоточувствительность 
кожи или неврологические симптомы, 
идентичные тем, которые описаны при 
острой интермиттирующей порфирии. 
Кожные изменения могут быть в виде 
везикул, булл, эрозий с различной сте- 
пенью рубцовых изменений, пигмента- 
ции кожи на открытых участках. Отме- 
чаются выраженная грубость кожи, ги- 
пертрихоз на лице, признаки склеродер- 
мии с диффузными желтоватыми папу- 
лами. Часты азотемия и нарушение 
электролитного обмена. Нарастает уро- 
вень ст-аминолевулиновой кислоты в пе- 
чени. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1,3. 

Т ип наследования — аутосомно- доми- 

нантный. 

Дифференциальный диагноз : острая 
интермиттирующая порфирия 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Гготке V., Воззептаіег /., СагсііпаІ К. а. ІѴаі- 

зоп С. ./. РогрЬугіа ѵагіе§а1а : зіисіу оГ а 

1аг§е кіпёгесі іп іЬе ЕІпііесІ Зіаіез.— Ат. 1. 

Меё., 1978, ѵ. 65, р. 80-88. 

Низциіпеі Н., Коігфаізе А. а. Рогепі М.-Т. 

РогрЬугіа ѵагіе^аіа: еіисіе Типе §гапёе 

Гатііе. — 1. Оепеі. Нит., 1978, ѵ. 26, 
р. 367-383. 


ПОРФИРИЯ ЭРИТРОПОЭТИЧЕ- 
СКАЯ (РОКРНѴКІА ЕКѴТКОРОЁТІС) 
Синоним: болезнь Гюнтера. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: возрастание уропорфирина I в 
моче; появление в крови нормобластов 
из костного мозга; увеличение уровня 
эритроцитарного уропорфирина ; фото- 
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дерматоз; аномальная окраска зубов. 

Клиническая характеристика. Возраст 
начала заболевания — от рождения до 
5 лет. Ярко-розовая или красная моча 
может быть первым его признаком. По- 
вышенная светочувствительность про- 
является в детстве и приводит к 
фотодерматозу. На открытых частях 
тела появляются везикулы или буллы, 
часто изъязвляющиеся и заживающие с 
рубцеванием. Вторичное инфицирование 
кожных повреждений и повторные 
изъязвления с образованием грубых 
рубцов ведут к тяжелым деформациям 
носа, глаз, ушей и пальцев. Отмечают- 
ся конъюнктивиты, кератиты, эктропион 
век, отсутствие концевых фаланг. Часто 
на лице и конечностях имеется гипер- 
трихоз, но на волосистой части головы 
могут быть участки алопеции. На от- 
крытых областях кожи появляются 
участки пигментации и депигментации. 
У большинства пациентов с этим забо- 
леванием наблюдается гемолиз. Наи- 
более активный период гемолиза со- 
четается с увеличением уробилиногена в 
фекалиях, нормобластической гиперпла- 
зией костного мозга и циркуляцией 
нормобластов в крови. У %4 больных 
описана спленомегалия. Тромбоцитопе- 
ния вследствие гиперспленизма и жел- 
туха встречаются редко. Зубы окрашены 
в желто-коричневый, красно-коричневый 
или фиолетовый цвет. Эмаль и дентин 
содержат порфирин. В моче больных 
отсутствует порфобилиноген; в крови и 
моче определяются уропорфирин I 
(придающий моче красную окраску) и 
уропорфирин III. Отмечается дефицит 
уропорфириногена III косинтетазы. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: острая ин- 
термиттирующая порфирия; дефекты 
эмали и дентина при эритробластозе 
плода. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЭеуЬасН ].-С., Ѵетеиіі Н.. де, РНип 8 N. еі аі. 
Соп§епіІа1 егуігороіеііс рогрЬугіа (ОипіЬег’з 
ёізеазе): епхутаііс зіиёіез оп і\ѵо сазез оГ 
Іаіе опзеі. —I. І.аЬ. Сііп. Меё., 1981, ѵ. 97, 
р. 551-558. 


ПОЧЕК АГЕНЕЗИЯ ДВУСТОРОН- 
НЯЯ О^АЬ АСЕ^8І8 ВІІ.АТЕКАІ ). 
Синоним: синдром Поттер. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: отсутствие почек; характерное 
лицо. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром Поттер представляет собой соче- 
тание двусторонней агенезии почек и 
характерных аномалий лица (приплюс- 
нутый нос, гипертелоризм, эпикант, уз- 
кие глазные щели, борозда под нижними 
веками, микрогнатия и мягкие, большие, 
деформированные, низко расположен- 
ные ушные раковины). 40% детей рож- 
даются недоношенными, большинство 
погибают в первые часы жизни. При 
этом синдроме могут встречаться сле- 
дующие пороки развития: двусторонняя 
гипоплазия легких, аномалии гениталий 
(отсутствие семявыносящих канальцев и 
семенных пузырьков, отсутствие матки 
и верхней части влагалища), атрезия 
ануса, отсутствие сигмовидной и пря- 
мой кишки, атрезия пищевода и двенад- 
цатиперстной кишки, единственная пу- 
почная артерия и деформация нижней 
части туловища и нижних конечностей. 
Типичное лицо, гипоплазия легких и 
аномалии конечностей развиваются 
вследствие характерного для данного 
синдрома маловодия. Описаны случаи 
односторонней агенезии почек у род- 
ственников больных с синдромом Пот- 
тер. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М2 : Ж1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. \ 

Дифференциальный диагноз : диспла- 
зия почек; поликистоз почек, инфан- 
тильный тип. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВисИіа К. М., Ѵізекиз С., СіІЬеП Е. Е. 
еі аі. Еатіііаі Ъііаіегаі гепаі а^епезіз аікі 
Ьегеёііагу гепаі ёузріазіа. — 2. Кіпёегііеіік., 
1973, Вё. 115, 8. 111-129. 

СаПег С. О., Іѵат К. а. Резсіа С. А Гатііу 
зШёу оі гепаі а§епс8І8. — 3. Меё. Оепег, 
1979, ѵ. 16, р. 176-188. 

Ескітке К. N.. Кіп% С. К. Негеёііагу иго- 
ёепііаі аёузріазіа,— Сііп. Оепеі., 1980, ѵ. 18, 
р. 417-420. 
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ПОЧЕК, ГЕНИТАЛИЙ И СРЕДНЕ- 
ГО УХА АНОМАЛИИ (КЕХАЬ, СЕМ- 
ТАЬ А^МтПЬЕ ЕАК АІѴОМАЕІЕ8). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: глухота по проводящему типу; 
аномалии почек; атрезия влагалища. 

Клиническая характеристика. Анома- 
лии почек варьируют от гипоплазии 
до одно- или двусторонней агенезии. 
Помимо атрезии влагалища, могут быть 
аномалии строения внутренних половых 
органов. Потеря слуха может быть свя- 
зана со стенозом наружного слухового 
канала. Описаны случаи отсутствия или 
деформации наковальни. Отмечаются 
также микрогнатия, клювовидный нос, 
низко расположенные маленькие уши, 
клинодактилия и небольшая степень 
умственной отсталости. 

Популяционная частота неизвестна. 
Синдром очень редкий. 

Соотношение полов — МО : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : агенезия 
почек односторонняя; агенезия почек 
двусторонняя; нефрит и глухота на- 
следственная. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Тигпег С. ТЬе яесоікі Гатііу \ѵііЬ гепаі, 
ѵа§іпа1 апё тіёсііе еаг апотаііез. - I. Ре- 
йіаЕ, 1979, ѵ. 76, р. 641. 

\Ѵішег 8. И., КоНп С., МеІІтап \Ѵ. ]. а. 
\Ѵ аупег 8. А Гатіііаі зупсіготе оГ гепаі, 
§епііа1 апО тіёсііе еаг апотаііез. — Г Ре- 
гііаі., 1968, V. 72, р. 88-93. 

ПОЧЕЧНЫЙ КАНАЛЬЦЕВЫЙ 
АЦИДОЗ (КЕХАЕ ТЦВЦЕАК АСІ- 
1)0818). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: гиперхлоремический ацидоз, высо- 
кая кислотность мочи. 

Клиническая характеристика. Почеч- 
ный канальцевый ацидоз — это тубуло- 
патия, характеризующаяся нарушениями 
кислотно-щелочного равновесия вслед- 
ствие потери способности канальцевого 
эпителия транспортировать ионы Н + 
через мембраны и реабсорбировать би- 
карбонаты. Основными симптомами 
данного синдрома являются отставание 
в физическом развитии, полиурия, по- 
лидипсия, гипоизостенурия, постоянная 
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щелочная реакция мочи, метаболический 
ацидоз при значительном дефиците би- 
карбонатов в крови, гипокалиемия, 
гипокальциемия, гиперхлоремия, нефро- 
кальциноз, нефролитиаз. Нефрокальци- 
ноз создает условия для интерстициаль- 
ного нефрита, инфекции мочевых путей. 
Выделяют два типа тубулярного аци- 
доза: 

I т и п — дистальный почечный каналь- 
цевый ацидоз обусловлен нарушением 
ацидогенеза в дистальных канальцах. 
Проявляется в дошкольном возрасте, 
почти всегда сопровождается остеопоро- 
зом, тяжелой остеопатией с вальгусной 
деформацией коленных суставов, боля- 
ми в конечностях. Может развиться 
хроническая почечная недостаточность. 
Чаще наблюдается у девочек (70%). 

II тип — проксимальный почечный 
канальцевый ацидоз характеризуется 
снижением канальцевой реабсорбции 
бикарбонатов, гиперхлоремией при нор- 
мальной величине гломерулярной филь- 
трации и сохранной функции дисталь- 
ных канальцев. В возрасте от 1 до 18 
мес появляются рвота, жажда, вялость, 
подъемы температуры, начинается от- 
ставание физического развития. Прогноз 
этой формы благоприятный, возможно 
спонтанное выздоровление. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов зависит от формы. 
Тип наследования : I тип — аутосомно- 
доминантный, II тип — Х-сцепленный 
рецессивный (предположительно). 

Дифференциальный диагноз: почечный 
канальцевый синдром Де Тони — Дебре — 
Фанкони ; глазо-мозго-почечный син- 
дром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Игнатова М. С., Вельтищев Ю. Е. Наслед- 
ственные и врожденные нефропатии у 
детей. -Л.: Медицина, 1978. 

Вискаіек V. М.. Ригт М. 8киІ- 

тап М. С. еі аі Негеёііагу гепаі ІиЬиІаг 
асісіозіз. Керогі оГ а 64 тетЪег кіінігеі.1 
уѵііЬ ѵагіаЫе сііпісаі ехргеззіоп іпс1ш!іп§ 
ісііораііс Ьурегсаісіпигіа. — Месіісіпе. 1974 
ѵ. 53, р. 229-254. 

8'ахк М. А., Тоггайо А. О., Сгіе/ег I. еі. аі. 
Кепаі ІиЬиІаг асісіозіз іп іпГапЬ апсі сЫІ- 
Ьгеп.— Т Ресііаі., 1972, ѵ. 80, р. 738-748. 
ЕіскатАв Р., IV гопу О. М. Оотіпапі іпЬегі- 
Іапсе іп а Гатііу \ѵііЬ Гатіііаі гепаі 
ІиЬиІаг асісіозіз. — ЕапсеГ 1972 ѵ 11 
р. 998-999. 


ПОЧЕЧНЫЙ КАНАЛЬЦЕВЫЙ 
СИНДРОМ ДЕ ТОНИ - ДЕБРЕ - 
ФАНКОНИ (КЕ^Ь ТЕВЕЬАК 8У^- 
КОМЕ РАNСОNI). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: генерализованная гипераминаци- 
дурия, гиперфосфатурия, глюкозурия; 
отставание в росте, деформация скелета, 
спонтанные переломы. 

Клиническая характеристика. Син- 
дром де Тони — Дебре — Фанкони являет- 
ся наиболее тяжелой формой поражения 
проксимальных почечных канальцев. За- 
болевание обычно проявляется на 2-м 
году жизни, когда начинают отмечаться 
отставание в росте, гипотрофия, вя- 
лость, раздражительность, снижение со- 
противляемости к инфекциям, мышеч- 
ная гипотония, гипорефлексия, снижение 
артериального давления. У более стар- 
ших детей появляются жажда, полиурия, 
деформации скелета, спонтанные пере- 
ломы. Биохимически выявляются гене- 
рализованная гипераминацидурия, ги- 
перфосфатурия, глюкозурия, повышен- 
ная экскреция бикарбонатов, гипокалие- 
мия, метаболический ацидоз. Рентгено- 
логические изменения в костях характе- 
ризуются остеопорозом, искривлением 
длинных трубчатых костей, кифозом. 
Морфологически выявляется истончение 
проксимальных канальцев, что в соче- 
тании с общей дистрофией нефрона 
создает впечатление «лебединой» шеи. 
Необходимо отличать идиопатическую 
форму болезни от вторичного синдрома, 
наблюдающегося при цистинозе, гепа- 
толентикулярной дегенерации, гликоге- 
нозе, галактоземии, отравлении солями 
тяжелых металлов. 

Популяционная частота неизвестна. 
Первичная форма встречается редко. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования: аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: почечный 
канальцевый ацидоз и другие тубуло- 
патии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Игнатова М. С., Вельтищев Ю. Е. Наслед- 
ственные и врожденные нефропатии у 
детей.— Л.: Медицина, 1978. 


ПРАДЕРА- ВИЛЛИ СИНДРОМ 
(РКАЭЕК - \ѴІЕЫ 8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1956 г. А. Ргаёег и 
Н. \Ѵі11і. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: гипотония, гипогонадизм, ожи- 
рение, умственная отсталость. 

Клиническая характеристика. Дети с 
синдромом Прадера — Вилли обычно 
рождаются доношенными с нерезко 
выраженной внутриутробной гипотро- 
фией, в 10 — 40% случаев — в ягодичном 
предлежании. Различают две фазы син- 
дрома. Первая фаза характеризуется 
выраженной мышечной гипотонией 
вплоть до атонии, снижением сухожиль- 
ных рефлексов, рефлекса Моро, гло- 
тательного и сосательного рефлексов, 
что приводит к затруднениям кормления. 
Дети малоподвижны, имеется тенденция 
к гипотермии. Вторая фаза заболе- 
вания развивается через несколько не- 
дель или месяцев. У больных появляется 
полифагия, они постоянно испытывают 
голод. Могут непрерывно есть и актив- 
но ищут пищу. В связи с этим развивает- 
ся ожирение, причем жир откладывает- 
ся преимущественно на туловище и 
проксимальных отделах конечностей 
(рис. 99, а). Стопы и кисти диспро- 
порционально маленькие (акромикрия) 
(рис. 99, б). Гипотония во второй фазе 
заболевания уменьшается. Наблюдают- 
ся гипоплазия полового члена, мошон- 
ки, крипторхизм, а у девочек — гипо- 
плазия половых губ; у женщин отме- 
чается аменорея, в 50% случаев — гипо- 
плазия матки. Рост обычно снижен, 
психомоторное развитие отстает от 
нормы (10 — 20 - 90). Речь затруднена, 
словарный запас маленький. Больные по 
характеру доброжелательны, безынициа- 
тивны, плохо контролируют свои эмо- 
ции, характерна резкая смена настрое- 
ния. Кроме этих основных признаков 
синдрома, встречаются микроцефалия, 
высокое арковидное небо, микродонтия, 
дефекты эмали, кариес, сухая слизистая 
полости рта, гипоплазия хрящей ушных 
раковин, сколиоз, мезобрахифалангия, 
синдактилия, клинодактилия, попереч- 
ная ладонная складка, нарушение коор- 
динации, судороги и страбизм, а также 
симптомы сахарного диабета. 
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Рис. 99. Синдром Прадера - Вилли. 

а — внешний вид больного ребенка (резко выраже- 
ное ожирение с преимущественным отложением 
жира на туловище и проксимальных отделах конеч- 
ностей); б - диспропорционально маленькая кисть. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Иссле- 
дования последних лет указывают на 
этиологическую гетерогенность синдро- 
ма Прадера — Вилли. Большинство боль- 
ных имеют нормальный кариотип, од- 
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нако у некоторых больных обнаружены 
либо транслокации 15/15, либо транс- 
локации между хромосомой 15 и какой- 
либо другой аутосомой (причем во всех 
этих наблюдениях был утрачен пара- 
центромерный район хромосомы 15). 

Дифференциальный диагноз : Лоурен- 
са — Муна — Барде — Бидля синдром ; ади- 
позогенитальная дистрофия; миопатия 
врожденная ; амиотрофия спинальная 
врожденная; Кохена синдром; Альстре- 
ма синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КйсегоѵЬ М., ЗігакоуѵЬ 7. ТЬе Р га сіе г - \ѴіШ 
зупйготе \ѵііЬ а 15-3 Ігапзіосаііоп. - .1. 
Мей. Оепеі., 1979, ѵ. 16, р. 234-235. 
ЬедЬеіІег В. Н., КіссагЛі V. N.. АігНоп 5. й. 
еі аі. Оеіеііопз оГ сЬготозоте 15 а» а 
саше оГ іЬе Ргайег — \Ѵі11і зупйготе.— 

Епеі. Т Мей., 1981, ѵ. 304, р. 325-329. 
7еІІ\ѵе%ег Н., 8с)гпеШег Н. У. Зупйготе оГ 
ЬуроІота-ЬуротепІіа-Ьуро§опайІ8т-оЪезіІу 
(НННО) ог Ргайег — ХѴіПі зупйготе. — Ат 
Т Оіз. СЬіІй., 1968, ѵ. 115, р. 558-598. 

ПРОГЕРИЯ (РКОСЕК1А). 

Синоним; синдром Гетчинсона — Гил- 
форда. 

Заболевание описано в 1886 г. 
I. НиІсЬіпзоп. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: низкие рост и масса, отсутствие 
подкожного жирового слоя, алопеция, 
маленькое лицо, микрогнатия, выражен- 
ная подкожная венозная сеть на голове. 

Клиническая характеристика. Боль- 
ные с прогерией имеют характерный 
внешний вид : низкий рост, относительно 
большая голова и уменьшенная лицевая 
часть черепа, небольшой тонкий клюво- 
видный нос, микрогнатия, экзофтальм, 
тотальная алопеция, оттопыренные уши. 
Кожа чрезвычайно тонкая, лоснящаяся, 
сухая, тугонатянутая (на руках и стопах, 
наоборот, — вялая, морщинистая), в 
нижней части живота и на бедрах 
кожные изменения напоминают склеро- 
дермию. С возрастом появляются не- 
большие коричневатые пигментные пят- 
на на фоне малопигментированной 
кожи, склонность к солнечным ожогам. 
Подкожный жировой слой полностью 
отсутствует за исключением лобковой 
области. Наблюдаются тотальная ало- 


пеция, отсутствие бровей и ресниц, 
сохраняются лишь пушковые волосы, на 
черепе выражена подкожная венозная 
сеть. Ногти дистрофичные, маленькие, 
вплоть до их отсутствия, аномальной 
формы и ломкие. Зубы прорезываются 
с задержкой, иногда могут отсутство- 
вать, аномально расположены, заходят 
друг на друга, ротированы, нарушен 
дентиногенез, наблюдаются аномалии 
прикуса и раннее разрушение как мо- 
лочных, так и постоянных зубов. Ске- 
летные аномалии, кроме упомянутых 
выше, включают тонкие длинные труб- 
чатые кости и ребра, выступающие 
суставы, особенно коленные, умеренную 
их тугоподвижность, узкую грушевид- 
ную грудную клетку, кифоз, короткие 
ключицы и узкие плечи, овоидную 
форму тел позвонков, позднее закрытие 
родничков, соха ѵа1§а. Больные отстают 
в половом развитии, бесплодны. Иног- 
да имеются неврологические симптомы 
в виде асимметрии черепной иннерва- 
ции, нистагма, анизорефлексии и судо- 
рог. Характерны ранний атеросклероз 
коронарных артерий, аорты, мезенте- 
риальных сосудов, а также инфаркты 
миокарда и нарушения мозгового кро- 
вообращения. Продолжительность жиз- 
ни больных — 1 — 21 лет. В крови выяв- 
ляется повышение уровня холестерина, 
липопротеидов. Исследование колла- 
геновых волокон обнаруживает их дез- 
организацию, утолщение, снижение 
растворимости. На аутопсии выявляют- 
ся генерализованный атеросклероз, фиб- 
розные изменения миокарда, отложение 
жироподобного вещества в мозге, коре 
надпочечников, почках, печени, в поло- 
вых железах, в костях — истончение кор- 
кового слоя. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов - М2 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 

Дифференциальный диагноз : Вернера 
синдром; Коккейна синдром; окуло- 
мандибуло-фациальный синдром; акро- 
герия; вялая кожа; лепречаунизм; синд- 
ром Элерса — Данлоса. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ос Винк Р. /... ТЬе НиІсЬіпзоп — ОіІГогсі рго- 

§егіа зупсіготе.— і. Ресііаі., 1972, ѵ. 80, 

р. 697-724. 


ПРОГНАТИЗМ МАНДИБУЛЯР- 
НЫЙ (МА^ІВПЬАК РКОС^- 
ТНІ8М). 

Синоним: прогения истинная. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: чрезмерное развитие нижней челю- 
сти. 

Клиническая характеристика. Для 
прогении типичны чрезмерное развитие 
нижней челюсти, недоразвитие верхней 
челюсти или комбинация этих призна- 
ков. Массивный подбородок и нижняя 
губа выступают вперед; отмечаются 
аномалии прикуса, а в некоторых слу- 
чаях — преждевременное разрушение 
моляров нижней челюсти. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
мультифакториальный или аутосомно- 
доминантный с неполной пенетрант- 
ностью. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аболмасов Н. Г., Сергеев А. С. Клинико- 
генеалогическое исследование прогениче- 
ских форм прикуса. — Генетика, 1980, № 11, 
с. 2034-^2040. 

СгаЬЬ IV. С., Нод%е С. Р., Эт^тап В. О. а. 
О’ЫеаІ В М. ТЬе НарзЬиг§ іа\ѵ,— Ріазі. 
Кесопзі. $иг§., 1968, ѵ. 42, р. 442 — 445. 
Зіііез К А.. Рикс У. Е. ТЬе іпЬегіІапсе оГ 
таіоссиіизіоп ёие Іо тапёіЬиІаг рго§па- 
іЬізт. — 3. НегесІ., 1953, ѵ. 44, р. 241—245. 


ПРЯМОЙ КИШКИ И АНАЛЬНО- 
ГО ОТВЕРСТИЯ ВРОЖДЕННЫЕ ПО- 
РОКИ (АГЧОКЕСТАЬ МАЬЕОКМА- 
ТІОІѴ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: стеноз, атрезия, эктопия анального 
отверстия. 

Клиническая характеристика. К ано- 
ректальным порокам развития отно- 
сятся эктопия, стенозы и атрезии 
анального отверстия, врожденные свищи 
во влагалище, уретру и промежность. 
В 50% случаев атрезии сочетаются со 
свищами. Клинически эти пороки про- 
являются признаками низкой кишечной 
непроходимости, запорами. 

Популяционная частота — 0,25 — 0,66 : 
1000 новорожденных. 

Соотношение полов — М1 : Ж2. 
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Тип наследования неизвестен. Боль- 
шинство случаев спорадические. 

Дифференциальный диагноз : атрезия 
или стеноз толстого кишечника. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

С 022 І Р., ІѴіІкіпхоп А. \Ѵ. Ратіііаі іпсісіепсе 
оГ соп§епіІа1 апогесіаі апотаііев. — Зигеегу 
1968, ѵ. 64, р. 669-671. 

ІѴіпкІег М. ІтрегГогаІе апш апсі Ііегс- 
сіііу. -I. РесііаГ Зиг§., 1970, ѵ. 5, р. 555 — 
558. 

ПСЕВДОГИПОПАРАТИРЕОИг 
ДИЗМ, ТИП I И II (Р8ЕШОНѴ- 
РОРАКАТНѴКЕОЮІ8М). 

Синоним : наследственная остеодистро- 
фия Олбрайта. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: снижение содержания кальция в 
сыворотке крови; высокий уровень па- 
ратгормона; снижение экскреции с мо- 
чой фосфатов и цАМФ; изменения 
скелета. 

Клиническая характеристика. Для 
псевдогипопаратиреоидизма (ПГПТ) ти- 
пичны патология скелета и развитие 
симптомов гипопаратиреоза, а также 
отсутствие восприимчивости внутренних 
органов к высокой эндогенной активно- 
сти паратгормона. I тип ПГПТ имеет 
преходящую нормокальциемию и нор- 
мофосфатемию (к I типу ПГПТ отно- 
сится и латентная форма). Характерны 
маленький рост, короткая шея, круглое 
лицо, брахидактилия (обычно укоро- 
чение IV и V пястной или плюсневой 
костей), задержка умственного развития. 
Нарушение минерального обмена прояв- 
ляется гипокальциемией, гиперфосфате- 
мией, тетанией, спазмом мышц, судоро- 
гами, изменениями скелета, задержкой 
прорезывания зубов, гипоплазией эмали, 
эктопическими кальцификатами. Биохи- 
мические показатели при различных 
типах ПГПТ следующие; содержание 
кальция в сыворотке снижено при I и 
II типах, концентрация фосфора по- 
вышена при I типе и в пределах нормы 
или повышена при II типе, иммуно- 
реактивность паратиреоидного гормона 
плазмы высокая при обоих типах, экс- 
креция фосфатов с мочой снижена при 
обоих типах, экскреция цАМФ снижена 
при I и не изменена при II типе. 
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Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж2. 

Т ип наследования — предположительно 
Х-сцепленный доминантный для I типа. 
Возможна генетическая гетерогенность. 
Тип наследования для II типа не уста- 
новлен, но предположительно аутосом- 
но-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: брахидак- 
тилия; гипопаратиреоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Н'іпіег Нифек У. Ратіііаі рвеиёоЬурора- 
гаіЬугоіФят ѵѵііЬоиІ зотаііс апотаііея. — 
Сап. МеФ А 85. I., 1980, ѵ. 123, р. 26-31. 


ПСЕВДОКСАНТОМА ЭЛАСТИЧЕ- 
СКАЯ (Р8ЕШОХАІ8ТНОМА ЕЕА8ТІ- 
( I М). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: ангиоидные полоски на сетчатке 
глаз; характерные изменения кожи. 

Клиническая характеристика. Для за- 
болевания типичны поражения кожи, 
глаз и сосудистой системы. Поражения 
кожи заключаются в образовании мел- 
ких, желтоватых папул на боковых 
поверхностях шеи, в подмышечных и 
паховых складках, в подключичных 
областях, на животе, бедрах и промеж- 
ности. В этих местах кожа становится 
вялой, морщинистой, свисает склад- 
ками. Вокруг рта, в частности в области 
носогубных складок, кожа утолщена. 
Папулезные образования также обна- 
руживаются на слизистых оболочках 
твердого неба, губ, желудка, прямой 
кишки и влагалища. У половины боль- 
ных обнаруживают ангиоидные полоски 
на сетчатке глаз. Возможны кровоиз- 
лияния на глазном дне и хориоидит. 
Эти изменения могут приводить к потере 
зрения. Изменения в сосудистой стенке 
являются причиной желудочно-кишеч- 
ных кровотечений или закупорки коро- 
нарных артерий, артерий головного моз- 
га и конечностей. В основе всех наруше- 
ний лежат дегенерация, фрагментация 
эластических волокон. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Т ип наследования — аутосомно- доми- 
нантный и аутосомно-рецессивный. 


Дифференциальный диагноз : сениль- 
ный эластоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Роре Р. М. Тѵѵо Іурез оГ аиіозотаі гесезвіѵе 
рзеисіохапіЬота еіазіісит. — АгсЬ. Эегта- 
Іоі., 1974, ѵ. 110, р. 209-212. 

Роре Р. М. Аиіохотаі ёотіпапі рзеиёохап- 
іЬота еіалісит. — 1. Меё. Оепеі., 1974, ѵ. 
11, р. 152-157. 

Ком К., Ріаікоѵѵ Р. У. а. Аіітап С. К. 
Ріпе зігисіиге аііегаііоп оГ еіазііс ПЬегз іп 
рзеиёохапіЬота еіазіісит. — Сііп. Оепеі., 
1978, ѵ. 13, р. 213-223. 


ПСОРИАЗ (Р80КІА8І8 ѴЫЬСАК18). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: типичные симметрично располо- 
женные эритематозные чешуйчатые 
бляшки. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется эритематозными 
бляшками с серебристыми чешуйками 
на поверхности. Обычно симметрично 
поражаются разгибательные поверхно- 
сти коленных и локтевых суставов, 
кожа волосистой части головы. После 
снятия чешуек образуется гладкая блес- 
тящая поверхность с капельками крови 
на ней. Характерен положительный фе- 
номен Кебнера (изоморфная реакция) — 
появление псориатических высыпаний на 
месте нанесения раздражения (царапина, 
ссадина). Течение обычно рецидивирую- 
щее. Может наблюдаться атрофия ног- 
тей. Микроскопически обнаруживают 
паракератоз, гиперплазию эпидермиса 
и небольшой воспалительный процесс. 
Возможны генерализованная эксфолиа- 
тивная эритродермия с гипоальбуми- 
немией и гипотермией; генерализован- 
ный пустулезный псориаз, а также 
поражение суставов. Этиология мульти- 
факториальная. 

Популяционная частота — 1 : 100. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Дифференциальный диагноз : себорей- 
ный дерматит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ІѴаізоп \Ѵ., Сапп Н. \Ѵ., РагЪег Е. М. а. 

Иаіі М. С. ТЬе цепеіісз оГ рзогіазіз. — 

АгсЬ. Оегтаіоі., 1972, ѵ. 105, р. 197 — 207. 


ПТЕРИГИУМА ПОДКОЛЕННОГО 
СИНДРОМ (РОРЫТЕАЬ РТЕКѴ- 
СШМ 8ѴТЧШЮМЕ). 

Впервые описан в 1869 г. 11. Тгеіаі. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: подколенный птеригиум; расще- 
лина неба; ямки на нижней губе; 
аномалии гениталий. 

Клиническая характеристика. Одним 
из наиболее частых симптомов является 
подколенный птеригиум (89%), пред- 
ставляющий собой кожно-мышечный 
тяж, идущий от задней поверхности 
бедра к пяточному бугру (рис. 100). 
Кроме этого, . отмечаются следующие 
пороки опорно- двигательного аппарата; 
синдактилия кистей (23%) и стоп (51%), 
гипо- или аплазия пальцев кисти (16%), 
вальгусная деформация стоп (25%), 
брахидактилия (17%), расщепление или 
отсутствие надколенника, скрытая $ріпа 
ЫПба (16%), сколиоз, лордоз (8%). 
Расщелина губы и неба (реже только 
неба) встречается в 95% случаев. Более 
чем у 50% больных обнаруживаются 


Рис. 100. Кожно-мышечный тяж, идущий от 
задней поверхности бедра к пяточному бугру 
при синдроме подколенного птеригиума. 
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ямочки на нижней губе, у 38% имеется 
сращение между деснами, у 9% — ан- 
килоглоссия, у 20% — анкилоблефарон. 
Пороки наружных половых органов ха- 
рактеризуются расщеплением мошонки, 
гипоплазией полового члена (11 %), гипо- 
плазией больших половых губ (24%), 
увеличением клитора (24%); кроме того, 
у 33% больных обнаруживается крип- 
торхизм. Умственное развитие, как пра- 
вило, нормальное, хотя описаны случаи с 
олигофренией. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-домина- 
нтный с неполной пенетрантностью и 
вариабельной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз: синдром 
множественных птеригиумов; артрогри- 
поз; синдром каудальной регрессии; 
расщелина губы или неба и ямки на 
нижней губе. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Віхіег р., Роіапсі С. а. Мапсе IV. Е. РЬе- 
поіуріс ѵагіаііоп іп Ійе рорійеаі р1егу§ішп 
зупёготе. - Сііп. Оепеі., 1973, ѵ. 4, р. 220- 
228. 

Согііп Я. ./. , Зесіапо Н. О. а. Сегѵепка У. 
Рорійеаі рІегу§іит вупйготе — а зупйготе 
сотргізіп§ сІеГі Ир - раіаіе, рорійеаі аті іп- 
іегсгигаі ріегу§іа, йі§йа1 апё §епйа1 апота- 
Пез. — Рейіаігісз, 1968, ѵ. 41, р. 503-509. 
Р/еі//ег К. А., Тиепіе \Ѵ. а. Кеіпкеп М. 
Баз К.піерІегу§іит-8упсігот, еіп аиіозотаі- 
Йотіпапі ѵегегЫез МІ88Ъі1сіип§88ут1гот. — 
2. КіпсіегЬеіІк, 1970, ВО. 108, 8. 103-116. 

ПТЕРИГИУМОВ МНОЖЕСТВЕН- 
НЫХ СИНДРОМ (МЕТ/ПРЬЕ РТЕКѴ- 
СШМ 8Ѵ^КОМЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: крыловидные складки на шее и 
в области сгибательных суставных 
поверхностей. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны кожные складки в 
области боковых поверхностей шеи, в 
подмышечных впадинах, локтевых сги- 
бах, сгибах пальцев кисти, подколен- 
ных ямках. Больные низкого роста. 
Отмечается низкий рост волос на затыл- 
ке. Характерна контрактура межфалан- 
говых суставов по типу камптодакти- 
лии. Подколенный птеригиум в данном 
случае выражен значительно слабее, чем 
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при синдроме подколенного птеригиу- 
ма. Степень выраженности и распро- 
странения птеригиумов сильно варьи- 
рует. Как правило, отмечается дефор- 
мация стоп («стопа-качалка»). В неко- 
торых случаях описаны крипторхизм, 
перекрестный птеригиум в области ге- 
ниталий. Могут наблюдаться гипопла- 
зия мышц и контрактуры суставов. 
Отмечаются птоз, расщелина неба, ми- 
крогнатия, сколиоз, множественные по- 
лупозвонки, частичное слияние тел поз- 
вонков. Умственное развитие, как пра- 
вило, нормальное. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: птеригиу- 
ма подколенного синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СНеп Н. . Сйапу С.-Н., Міхга К. Р. еі аі. 

Мийіріе ріегуёіит 8упйготе. — Ат. I. Месі. 

Оепеі., 1980, ѵ. 7, р. 91 — 102. 

8іоН С., Ьеѵу У.-М., Кекг Р. а. КоіН 

М.-Р. Ратіііаі рІегу§іит вупйготе. — Сііп. 

Оепеі., 1980, ѵ. 18, р. 317-320. 


ПТОЗ ВРОЖДЕННЫЙ (РТ08І8 
СОІМСЕМТАЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: опущение век. 

Клиническая характеристика. Для 
простого птоза типично опущение верх- 
него века, которое в 1 р случаев соче- 
тается со слабостью мышц, поднимаю- 
щих верхнее веко. Приблизительно в 
80% случаев наблюдается односторон- 
ний птоз. Состояние является стабиль- 
ным на протяжении всей жизни и не 
сопровождается снижением остроты зре- 
ния, если веко не закрывает зрачок, 
что обусловливает амблиопию, и если 
нет слабости прямых мышц глаза, вы- 
зывающих косоглазие. Степень птоза 
варьирует, он может быть заметен толь- 
ко при пристальном взгляде вверх. 
Птоз корригируется хирургическим пу- 
тем. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с пенетрантностью около 60 %. 



Рис. 101. Аномалад Пьера Робена. 

а, б — ребенок с резко выраженной гипоплазией 
нижней челюсти. 

Дифференциальный диагноз: блефаро- 
фимоз; паралич VI пары черепных нер- 
вов; псевдоптоз; вторичный птоз при 
тяжелой миастении или миотонической 
дистрофии ; офтальмоплегия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ЗогхЬу А. ОрМЬаІтус Оепе[іс8,— Бопсіоп: 
ВіПегѵѵогіЬ, 1970. 


ПЬЕРА РОБЕНА АНОМАЛАД 
(РІЕККЕ КОВ^ 8Ѵ^КОМЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: гипоплазия нижней челюсти, запа- 
дение языка, расщелина неба. 

Клиническая характеристика. Первич- 
ный порок, лежащий в основе аномала- 
да, — резкая гипоплазия нижней челюсти 
(микрогения) (рис. 101, а, б). Осталь- 
ные пороки обусловлены западением 
языка (глоссоптоз) в связи с уменьше- 
нием ротовой полости, что, в свою оче- 
редь, препятствует смыканию небных 
пластинок. Приблизительно в 25% слу- 
чаев аномалад является составной час- 
тью синдромов множественных пороков 
развития, наиболее часто — синдрома 
Стиклера, а также кампомелического 
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синдрома, церебро-косто-мандибуляр- 
ного синдрома, синдрома Ханхарта, 
трисомии 18. Иногда аномалад Пьера 
Робена может сочетаться с синдромом 
Беквита — Видемана, диастрофической 
карликовостью, синдромом гипоплазии 
бедра-необычного лица, миотонической 
дистрофией, лучеплечевым синостозом, 
врожденной спондилоэпифизарной дис- 
плазией, частичной трисомией 11ц, фе- 
тальным алкогольным, гидантоиновым 
и триметадионовым синдромами. У 36% 
больных аномалад Пьера Робена сочета- 
ется с другими пороками развития, в том 
числе — с пороками сердца, аномалиями 
глаз, ушных раковин, скелета, а также 
нередко ассоциируется с умственной 
отсталостью. Клинически проявляется 
затруднением дыхания и глотания. 
Изолированные случаи аномалада всег- 
да спорадические. 

Популяционная частота — 1 : 12 000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз : синдром 
I и II жаберной дуги; нижнечелюстно- 
лицевой дизостоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Віхіег 7)., СНгШіап 7. С. Ріегге КоЪіп 
зупсіготе оссигт§ іп 1\ѵо ипгеіаіей віЬвЬірз. — 
ВігіЬ ОеГесІ8, 1971, ѵ. У 11(7), р. 67-71. 
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РАДИОУЛЬНАРНЫЙ СИНОСТОЗ 
(КАЙІОШЛѴАК 8ѴМ08Т08І8). 

Минимальные диагностические приз- 
наки .ограничение движения в локтевом 
суставе; характерная рентгенологиче- 
ская картина. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типично ограничение враща- 
тельных движений в локтевом суставе, 
с фиксацией сустава в положении 
пронации. В некоторых случаях затруд- 
нены также сгибательные и разгиба- 
тельные движения в локтевом суставе. 
Рентгенологически выявляется синостоз 
проксимальных частей лучевой и локте- 
вой костей. В 80% случаев поражение 
двустороннее. Радиоульнарный сино- 
стоз ассоциируется с косолапостью, 
врожденным вывихом бедра, пороками 
развития кисти и экзостозами. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно- доми- 

нантный. 

Дифференциальный диагноз : плечелу- 
чевой синостоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Натеп О. Н., Апдегзеп N. О. Сопдепііаі 

габіо-иіпаг зупозіозіз. Керогі оГ 37 сазез. — 

Асіа ОгіЬор. Зсапсі., 1970, ѵ. 41, р. 225 — 230. 


РАДУЖКИ КОЛОБОМА И АТРЕ- 
ЗИЯ АНУСА (№18 СОЬОВОМА А^ 
АNА^ АТКЕ8ІА вѴ^КОМЕ). 

Синоним: синдром «кошачьего глаза». 

Минимальные диагностические приз- 
наки : колобома радужки ; атрезия ануса ; 
преаурикулярные кожные выросты. 

Клиническая характеристика. Коло- 
бома радужки обычно является дву- 
сторонней (рис. 102), иногда колобома 
хориоидеи сочетается с микрофталь- 
мией. Для больных характерно необыч- 
ное лицо с запавшей переносицей, 
гипертелоризмом, эпикантом (см. рис. 
102), антимонголоидным разрезом глаз 
и микрогнатией. Деформации ушных 
раковин часто сочетаются с преаурику- 
лярными кожными выростами, ямоч- 
ками или фистулами. Атрезия ануса и 
прямой кишки обычно сочетается с 
ректовагинальной или ректоперинеаль- 
ной фистулами. Отмечаются аномалии 



Рис. 102. Гипертелоризм, эпикант, двусторон- 
няя колобома радужки у больного с синдро- 
мом колобомы радужки и атрезии ануса. 

Фото любезно предоставлено проф. Р. Ьоіап. 

почек: подковообразная почка, агенезия 
почек, гидронефроз и везикоуретраль- 
ный рефлюкс. При синдроме описаны 
аномалии ребер, полупозвонки и вывих 
бедра. Сердечно-сосудистые аномалии 
включают дефекты перегородки, ано- 
малии легочных вен, тетраду Фалло. 
У 2 /з пациентов отмечается умственная 
отсталость. В некоторых случаях обна- 
ружены микроструктурные перестройки 
хромосом. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования неизвестен. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СегаІсІ Р. 5., йа ѵі(і С., 5ау В. \ѴіІкіп% 7. 
ЗѵгкЗготаІ аззосіаііоп оГ ітрегГогаІе апиз: 
іЬе саі еуе зупбготе. — ВігіЬ ОеГесІз, 1972, 
ѵ. ѴІ1І(2), р. 79-84. 

Вскаскептапп С., Всктісі ИЛ, Ргассаго М. еі 
аі. СЬготозотез іп соІоЬота апб апаі аі- 
гезіа. — Еапсеі, 1965, ѵ. 11, р. 290. 


186 



РАССЕЛА -СИЛЬВЕРА СИНДРОМ 
(8ІБѴЕК - КН88ЕІ.Е 8ѴІѴШЮМЕ). 

Описан в 1953 г. Н.' 8і1ѵег, в 1954 г. — 
А. Кліззеіі. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: отставание в росте с рождения; 
асимметрия скелета; искривление V 
пальца; нарушение полового развития. 

Клиническая характеристика. Типична 
задержка физического развития, прояв- 
ляющаяся еще пренатально. Более выра- 
жена задержка в массе тела, чем в росте. 
Отмечается асимметрия скелета различ- 
ной степени выраженности. Наблюдают- 
ся отставание костного возраста и 
позднее закрытие родничков, искривле- 
ние V пальца, частичное сращение 
II — III пальцев. Мозговая часть черепа 
непропорционально велика по отноше- 
нию к лицевой, что создает впечатле- 
ние «псевдогидроцефалии». Лицо имеет 
треугольную форму, рот маленький, 
губы узкие с опущенными уголками. 
Иногда отмечаются голубые склеры и 
птоз. На коже имеются округлые, ко- 
фейного цвета пятна размером от 1 до 
30 см, обычно не возвышающиеся над 
поверхностью. В сыворотке крови и в 
моче в препубертатном периоде у боль- 
ных вне зависимости от пола повышен 
уровень гонадотропина. Половое разви- 
тие опережает возраст. Интеллект со- 
хранен в большинстве случаев. Часто 
встречаются поражения мочеполовой си- 
стемы. Описываются аномалии почек, 
крипторхизм и гипоспадия. Асимметрия 
конечностей и позвоночника может при- 
водить к нарушению походки. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1 . 

Тип наследования неизвестен, боль- 
шинство случаев спорадические. Пред- 
полагаются аутосомно-доминантный и 
аутосомно-рецессивный типы наследо- 
вания. 

Дифференциальный диагноз: гемиги- 
пертрофия; нейрофиброматоз; фиброз- 
ная дисплазия полиостотическая ; хромо- 
сомы X моносомия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ап^еИгп V., ІмсНтапп М. а Ргадег А. 

Зііѵег — Киззеіі зупёготе. ОЬвегѵаІіопз іп 

20 раііепгі — Неіѵ. Раебіаі. Асіа, 1979 ѵ 34 

р. 297-308. 


ЕзсоЬаг V., Сіеізег 5. а. \Ѵеаѵег О. -О. 
РНепоІуріс апсі §епеІіс апаіуяів оГ іЬе 8І1- 
ѵег — КивяеІІ яупёготе.— Сііп. Оепеі., 1978, 
ѵ. 13< р. 278-288. 


РАСЩЕЛИНА ГУБЫ С ИЛИ БЕЗ 
РАСЩЕЛИНЫ НЕБА (СЬЕЕТ ЫР 
ѴѴІТН ОК ѴѴ ІТНОЬТ СБЕЕТ РАБАТЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: расщелина губы с или без рас- 
щелины неба. 

Клиническая характеристика. Лице- 
вые расщелины возникают в результате 
нарушения срастания лицевых и неб- 
ных отростков в эмбриогенезе. В за- 
висимости от локализации и степени 
тяжести порока различают: 1) расще- 
лину губы, которая может быть одно- 
или двусторонней, полной, частичной 
или подслизистой. Сопровождается де- 
формацией носа, асимметрией крыльев 
носа; 2) расщелину губы и неба, ко- 
торая распространяется на верхнюю 
губу, альвеолярный отросток, твердое и 
мягкое небо. Может быть одно- 
(рис. 103, а) и двусторонней (рис. 103, б) 
и сопровождается деформацией крыльев 
носа, искривлением носовой перегород- 
ки, нарушением прикуса, аномалиями 
зубов. Этиология порока мультифакто- 
риальная. 

Популяционная частота — 1 : 1000 но- 
ворожденных. 

Соотношение полов — М1,6 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз: расщели- 
на неба; расщелина губы и неба, экто- 
дермальная дисплазия и синдактилия; 
расщелина губы или неба и ямки на 
нижней губе; срединная расщелина ниж- 
ней губы, челюсти и языка; эктродак- 
тилии, эктодермальной дисплазии, рас- 
щелины губы/неба синдром; Робертса 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Козлова С. И.. Прыткое А. Н., Егор ки- 
на Д. А. Повторный риск рождения 
больного ребенка при расщелинах губы и 
неба.— Педиатрия, 1981, № 2, с. 11 — 12. 
Ьупсй Н. Т., КітЬегІіпу \Ѵ. Оепеііс соипзе- 
1іп§ іп сІеГТ Ир апб сІеГі раіаіе. — Ріаяі. 
Кесоп5І. 8иг§., 1981, ѵ. 68, р. 800 — 815. 
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Рис. 103. Расщелина губы и неба, 
а — односторонняя; б — двусторонняя. 


РАСЩЕЛИНА ГУБЫ/НЕБА, АНО- 
МАЛИИ БОЛЬШИХ ПАЛЬЦЕВ КИС- 
ТИ И МИКРОЦЕФАЛИЯ (СБЕЕТ 
БІР-РАБАТЕ, АВІЧОКМАБ ТНБМВ8, 
МІСКОСЕРНАБѴ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: микроцефалия; расщелина гу- 
бы/неба; дистальное расположение, ги- 
поплазия и нарушение сгибания пер- 
вых пальцев кистей. 

Клиническая характеристика. У боль- 
ных отмечаются микроцефалия, отста- 
вание психомоторного развития, расще- 
лина губы/неба, широкая переносица, 
асимметрия ноздрей, эпикант и гипер- 
телоризм. Скелетные аномалии вклю- 
чают перечисленные выше деформации 
первых пальцев кистей, ограничение под- 
вижности локтевых суставов, искривле- 
ние III — IV — V пальцев стоп. Рентге- 
нологически выявляется вывих головки 
лучевой кости и маленькие I метакар- 
пальные кости. Наблюдается подково- 
образная деформация почек. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : оро-фа- 
цио-дигитальный синдром ; синдром 
Холта — Орама. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Разкауап Н. М. \ѴЬаІ е1$е Іо Іоок Гог іп 
сЫЫ Ьогп ѵѵіііі сіей оГ іЬе Іір апё/ог раіа- 
іе? — СІеГі Раіаіе. I., 1983, ѵ. 20, р. 54 — 82. 


РАСЩЕЛИНА ГУБЫ ИЛИ НЕБА И 
СРАЩЕНИЕ ВЕК (СБЕРГ БІР ОК 
РАБАТЕ А^ КІЕ1БОКМ РБІ8ІОХ ОЕ 
ЕѴЕЕЮ8). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: сращение век и расщелина губы 
или неба. 

Клиническая характеристика. У боль- 
ных с данным синдромом имеются 
множественные соединительнотканные 
тяжи шириной 0,3 — 5 мм между верхним 
и нижним веком в сочетании с рас- 
щелиной губы или неба. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 


188 



Дифференциальный диагноз: расще- 
лина губы и неба и ямки на ниж- 
ней губе; подколенного птеригиума 
синдром; расщелина губы и неба, экто- 
дермальная дисплазия и синдактилия. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЕНІегз N.. ^еп$еп К. АпкуІоЫеіагот ГШГогте 
соп^ешіит аззосіаіеё \ѵііЬ Ьагеіір апсі 
сіей раіаіе,— Асіа ОрЬіаІт., 1970, ѵ. 48, 
р. 465-467. 


РАСЩЕЛИНА ГУБЫ И НЕБА, 
ЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ ДИСПЛАЗИЯ И 
СИНДАКТИЛИЯ (СЬЕРТ ЫР-РАБА- 
ТЕ, ЕСТООЕКМАБ ОБ8РБА8ІА А1\Т> 
8ѴХОАСГѴБѴ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: расщелина губы и признаки экто- 
дермальной дисплазии; олигофрения. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческими признаками синдрома явля- 
ются умственная отсталость (100%), 
расщелина губы и неба, сращение век, 
гипоплазия эмали и раннее выпадение 
зубов, алопеция, дисплазия ногтей, гипо- 
плазия гениталий, синдактилия стоп, 
фотофобия и аномалии ЭЭГ. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: подколен- 
ного птеригиума синдром; черепно-гла- 
зо-зубной синдром; рото-лице-пальце- 
вой синдром, типы 1, II; артрогрипоз; 
акроцефалосиндактилии ; расщелина гу- 
бы и неба и сращение век. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Воюеп Р., Агтзігоп % И. В. Есіоёегтаі ёувріа- 
$іа, тепіаі геіагёаПоп, сІеГі Іір-раіаіе апё 
оіЬег апотаііев іп іЬгее 8ІЬ8. — СНп. Оепеі., 
1976, ѵ. 9, р. 35-42. 


РАСЩЕЛИНА ГУБЫ ИЛИ НЕБА 
И ЯМКИ НА НИЖНЕЙ ГУБЕ 
(СБЕЕТ ЫР ОК РАБАТЕ А1МО БІР 
РІТ8). 

Синоним: синдром Ван дер Вуда. 

Впервые описан в 1954 г. А. Ѵап бег 
ѴѴоиёе. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: ямки на слизистой поверхности ниж- 
ней губы; расщелина губы или неба. 


Клиническая характеристика. Основ- 
ными признаками синдрома являются, 
как правило, две симметричные ямки 
и расщелина губы и/или неба. В не- 
которых случаях может быть только 
одна ямка, расположенная либо посре- 
дине губы, либо латерально. Иногда 
углубления могут представлять собой 
фистулу, выделяющую небольшое коли- 
чество слизистого секрета. Описаны слу- 
чаи гиподонтии вследствие раннего вы- 
падения премоляров. 

Популяционная частота 1 : 100000 — 

1 : 80000. 

Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный с пенетрантностью 80% и 
различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз: расщели- 
на губы и/или неба; подколенного пте- 
ригиума синдром; рото-лице-пальцевой 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

^апки Р.. КоЫпочг М., Кеііу Т. еі аі. ТЬе Ѵап 
ёег \Ѵошіе зупёгоше іп а 1аг§е кіпёгеё: 
ѵагіаЬіІііу, репеігапсе, 8епеііс гізк. — Ат. I. 
Меё. Сепеі., 1980, ѵ. 5, р. 117-123. 


РАХИТ, ВИТАМИН И-ЗАВИСИ- 
МЫЙ (КІСКЕТ8 ѴІТАМІХ П І)Е- 
РЕ^ЕГСГ). 

Синоним: гипокальциемический, гипо- 
фосфа гемический рахит с аминоациду- 
рией. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: рентгенологические признаки ра- 
хита; в крови гипокальциемия и уве- 
личение концентрации щелочной фос- 
фатазы, повышение содержания витами- 
на О в 10—100 раз. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческое течение заболевания сходно с 
витамин О- дефицитным состоянием. Па- 
тология обычно появляется в возрасте 
до 2 лет. Обращают на себя внимание 
следующие симптомы: замедление рос- 
та, моторного развития, мышечная ги- 
потония, слабость. Могут быть патоло- 
гические переломы, судороги и развитие 
тетании. Рентгенологически выявляются 
рахитоподобные изменения скелетной 
системы. Характерна гипофосфатемия, 
уровень кальция в крови в пределах 
нормы или снижен. Аминоацидурия и 
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глюкозурия не характерны. Снижена 
концентрация 25-дигидроксихолекальци- 
ферола, что приводит к нарушению 
фосфорно-кальциевого обмена при адек- 
ватных дозах получаемого витамина Э. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: рахит ви- 
тамин Э- дефицитный; гипофосфатемия; 
почечный рахит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргазег Т>., КооН 8., Кіпд Н. Р. еі аі. 
РаЛо§епе5І8 оГ Ьегеёііагу ѵііашіп О-ёе- 
репёепі гіскеів. Ап іпЬогп еггог оГ ѵііашіп 
О теІаЪоІізт іпѵо1ѵіп§ ёеГесІіѵе сопѵегзіоп 
оГ 25-Ьуёгохуѵііатіп О іо 1-а1рЬа, 25-ёіЬуё- 
гохуѵііатіп О. — Ые\ѵ Еп§1. Т Меё., 1973, 
ѵ. 289, р. 817-822. 

8сгіѵег С. К. Ѵііашіп О ёерепёепсу (Еёі- 
Югіаі).— Реёіаігісз, 1970, ѵ. 45, р. 361—363. 

РЕЙФЕНШТЕЙНА СИНДРОМ 
(КЕІРЕ^ТЕІІЧ 8Ѵ^КОМЕ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: гипоплазия яичек; гипоспадия; 
гинекомастия; отсутствие вторичных по- 
ловых признаков; повышенный уровень 
в крови фолликулостимулирующего и 
лютеинизирующего гормонов. 

Клиническая характеристика. Для дан- 
ного синдрома типичны следующие при- 
знаки : гипоплазия яичек при относи- 
тельно нормальных размерах полового 
члена, промежностно-мошоночная гипо- 
спадия, иногда расщепление мошонки. 
У больных отсутствуют вторичные поло- 
вые признаки. В некоторых случаях 
отмечается гинекомастия. Яички распо- 
ложены в мошонке или в паховом 
канале. При гистологическом исследо- 
вании выявляются гиперплазия клеток 
Лейдига, атрофия и гиалиноз семенных 
канальцев и интерстициальный фиброз. 
Кариотип 46, ХУ. Отсутствие вирилиза- 
ции связано с пониженной чувствитель- 
ностью к андрогенам. Синтез тестосте- 
рона не нарушен. Больные бесплодны. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : гипоспа- 
дия; 45,Х/46,ХѴ-мозаицизм; липоидная 


гиперплазия надпочечников ; дефицит 
17<х-гидроксилазы стероидов; дефицит 
17, 20- десмолазы стероидов; дефицит 
редуктазы 1 7-кортикостероидов ; синд- 
ром полной нечувствительности к андро- 
генам. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

АтгНеіп 7. А., Кііпуепхтіік С., ѴѴаІ.ік Р. 
еі аі. Рагііаі апаго^еп іпзепзііѵііу : іЬе 
КеіГепзІеіп зупёготе геѵізііеё. — №ѵѵ Еп§1. 
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РЕНПЕННИНГА СИНДРОМ 
(КЕ^ЕМѴІІХС 8Ѵ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1953 г. Н. Кепреп- 
піп§. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: умственная отсталость тяжелой 
степени: микроцефалия; задержка роста. 

Клиническая характеристика. Больные 
имеют тяжелую степень умственной от- 
сталости (К) в среднем около 30), 
микроцефалию. Характерны пре- и пост- 
натальная задержка роста, скошенный 
лоб, уменьшение размеров яичек. Цито- 
генетическое исследование не выявля- 
ет ломкости Х-хромосомы. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: микроце- 
фалия; синдром фрагильной Х-хромо- 
сомы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

7 асоЬз Р., Сіоѵег Т. IV., Мауег М. еі аі. 

Х-1іпкеё шепіаі геіагёаііоп: а зіиёу оГ 7 
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РЕТИНОБЛАСТОМА 

(КЕТІІЧОВЬАБТОМА). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: снижение зрения вплоть до сле- 
поты; бело- желтый рефлекс с глазного 
дна («кошачий глаз»); выявляемая оф- 
тальмологически опухоль сетчатки. 
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Клиническая характеристика. Рети- 
нобластома — злокачественная опухоль, 
исходящая из нервных элементов сет- 
чатки. Заболевание обычно проявляется 
в возрасте 17 мес. Первыми его при- 
знаками бывают свечение зрачков (бело- 
желтый рефлекс с глазного дна — «ко- 
шачий глаз»), косоглазие, вялая реакция 
зрачка на свет, затем происходит сни- 
жение зрения вплоть до слепоты. 
В Уз — 1 / 4 случаев поражение двусторон- 
нее. Промежуток времени между по- 
явлением симптомов со стороны пер- 
вого и второго пораженного глаза может 
составлять месяцы и годы. Патогно- 
моничным признаком ретинобластомы 
является кальцификация опухоли, выяв- 
ляемая офтальмологически или рентге- 
нологически (в 75% случаев опреде- 
ляется экстраокулярная кальцификация). 
Осложнениями ретинобластомы явля- 
ются отслойка сетчатки, вторичная глау- 
кома, туберкулез глаз. Возможны ме- 
тастазы во многие органы. Снижение 
интеллекта отмечено в 5 % случаев. Поч- 
ти у всех больных обнаруживается по- 
вышение уровня лактат дегидрогеназы. 
При раннем выявлении и лечении ре- 
тинобластомы возможно клиническое 
выздоровление. 

Популяционная частота -г 1 : 20 000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с неполной пенетрантностью. 
В ряде случаев выявлена делеция 1 3 ц + . 

Дифференциальный диагноз.' астроци- 
тома сетчатки. 
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РИГЕРА СИНДРОМ 
(КІЕСЕК 8ѴІМШШМЕ). 

Описан в 1935 г. Н. Кіе§ег. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: олигодонтия; поражения глаз. 


Клиническая характеристика. Основ- 
ными проявлениями синдрома являются 
голубые склеры, аниридия, глаукома, 
микрокорнеа или мегалокорнеа, помут- 
нение роговицы, гипоплазия или коло- 
бома радужки, аномальная форма зрачка 
и синехии между радужкой и роговицей, 
катаракта и страбизм. У больных от- 
мечаются широкая переносица, телекант, 
гипоплазия верхней челюсти, выступаю- 
щая нижняя губа, деформация ушных 
раковин. Характерными признаками яв- 
ляются коническая форма передних зу- 
бов, олигодонтия. 

Популяционная частота - 1 : 200 000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный. 

Дифференциальный диагноз : эктодер- 
мальная дисплазия, тип Рэппа - Ходж- 
кина; хондроэктодермальная дисплазия; 
синдром недержания пигмента. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВІапкепа^еІ А., Кгазіеі Н. ОіПегепІіаІ сііа§- 
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РОБЕРТСА СИНДРОМ 
(КОВЕКТ8 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: тетрафокомелия е расще- 
линой губы и неба. 

Описан в 1919 г. Г КоЬегІз. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: гипомелия; расщелина губы и 
неба; лицевая гемангиома; серебристые 
волосы; резкое отставание в росте. 

Клиническая характеристика. Для тя- 
желой формы синдрома типичны тет- 
рафокомелия, двусторонняя расщелина 
губы и неба, гипертелоризм, птоз и мик- 
роцефалия. Поражение конечностей но- 
сит обычно симметричный характер, при 
этом верхние конечности поражены, как 
правило, в большей степени, чем нижние. 
Тяжесть поражения варьирует от фоко- 
мелии до различной степени редукции 
конечностей с деформацией и гипопла- 
зией различных участков (рис. 104). 
Чаще всего отсутствуют кости пред- 
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Рис. 104. Синдром Робертса. Внешний вид 
34-недельного плода 

Объяснение в тексте. 

плечья и голени, примерно в половине 
всех случаев отсутствуют проксимальные 
отделы конечностей (плечевые и бедрен- 
ные кости). Длина конечностей зависит 
от степени гипоплазии. Обычно у пора- 
женных длина верхних конечностей со- 
ставляет половину их нормальной дли- 
ны, а длина нижних конечностей ко- 
леблется от половины нормальных раз- 
меров до почти нормальной длины. 
Отмечаются олигодактилия (чаще верх- 
няя), синдактилия, анкилозы, флек- 
сорные контрактуры локтевых и ко- 
ленных суставов, косолапость, гипопла- 
зия ногтей и изменение дерматоглифи- 
ческого рисунка. Для больных характер- 
ны редкие, серебристо-белые волосы, 
капиллярные гемангиомы лица, гипо- 
плазированные крылья носа, экзоф- 
тальм, голубоватые склеры, микрогна- 
тия, деформированные ушные раковины. 
Из других пороков отмечаются гипер- 
плазия клитора или полового члена, 
крипторхизм, двурогая матка, врож- 
денные пороки сердца, аномалии почек 


(поликистоз или подковообразная поч- 
ка), черепно- и спинномозговые грыжи, 
катаракта, помутнение роговицы, глауко- 
ма. При рождении обращают на себя 
внимание сниженные рост и масса тела. 
Большинство детей с синдромом Ро- 
бертса рождаются мертвыми или уми- 
рают в неонатальном периоде. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
Холта — Орама; синдром гипоплазии 
бедра и необычного лица, синдром 
каудальной регрессии ; тромбоцитопении 
с отсутствием лучевой кости синдром. 
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РОБИНОВА СИНДРОМ 
(КОВІІѴІО\Ѵ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним : мезомелическая карлико- 
вость с полупозвонками и гипоплазией 
гениталий; синдром «лица плода». 

Впервые описан в 1969 г. М. КоЬіпоѵѵ 
с соавт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: необычное строение лица («лицо 
плода»); укорочение предплечий; гипо- 
плазия половых органов; умеренная низ- 
корослость. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ными и постоянными аномалиями яв- 
ляются макроцефалия, выступающий 
лоб, широкая переносица, гипертело- 
ризм, эпикант, гипоплазия средней части 
лица (рис. 105, а, б ), короткий нос с 
вывернутыми вперед ноздрями, широкий 
фильтр, рот треугольной формы, гипер- 
плазия десен (рис. 105, в), нарушение 
прорезывания зубов и прикуса. Дети с 
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Рис. 105. Синдром Робинова. 

а, б — внешний вид больной (макроцефалия, вы- 
ступающий лоб, гипертелоризм, широкая перено- 
сица, гипоплазия средней части лица, укороченный 
нос, широкий фильтр, рот треугольной формы); 
в - гиперплазия десен; г - гипоплазия половых 
губ; д - аплазия полового члена. 




7 С. И. Козлова 


и др. 


193 



синдромом Робинова всегда рождаются 
с пренатальной гипоплазией и в даль- 
нейшем отстают в росте. Скелетные 
аномалии зключают укорочение пред- 
плечий, брахидактилию, иногда искрив- 
ление V пальца, вывих бедра, гиперпод- 
вижность межфаланговых суставов. Па- 
тология половых органов проявляется 
резкой гипоплазией полового члена у 
мальчиков и гипоплазией половых губ 
и клитора у девочек (рис. 105, г, д). 
Описаны также дефекты межпредсерд- 
ной перегородки, гидронефроз, анома- 
лии ребер, паховые грыжи, пилони- 
дальные ямки, судороги. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный. 

Дифференциальный диагноз: синдром 
Аарскога, другие формы низкорослости 
мезомелического типа. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зеетапоѵа Е. Реіаі Гасе зупсіготе сѵііЬ тепіаі 
геіапіаііоп. — Нитап§епеІік, 1974, Всі. 23, 
5. 79-81. 

ІѴасІІІпуІоп IV. В., Тискег V. Ь. а. ВсИітке К. N. 
Мезотеііс сісѵагіізт ѵѵііЬ ЬетіѵегІеЬгае апсі 
зтаіі ёепііаііа (іЬе КоЬіпоѵѵ зупсіготе). 
- Ат. I. Эіз. СЫЫ, 1973, ѵ. 126, 
р. 202-205. 


РОТМУНДА - ТОМСОНА СИН- 
ДРОМ (КОТНМШБ - ТН0М80N 
8ѴгаКОМЕ). 

Синоним: синдром атрофической пой- 
килодермии и катаракты. 

Описан в 1868 г. А. КоіЬпшпсі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: пойкилодермия; катаракта. 

Клиническая характеристика. Посто- 
янным признаком синдрома является 
поражение кожи в виде прогрессирую- 
щей эритемы, телеангиэктазий, руб- 
цевания, участков пигментации, депиг- 
ментации и атрофии. В 52% случаев 
отмечается зонулярная катаракта, раз- 
вивающаяся в возрасте между 2 — 7 го- 
дами; иногда имеет место дистрофия 
роговицы. Могут встречаться признаки 
эктодермальной дисплазии: редкие, ра- 
но седеющие волосы, алопеция, микро- 
или адонтия, дистрофия ногтей. Больные 
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низкого роста с маленькими кистями 
и стопами. Наблюдаются гипоплазия 
или отсутствие I пальца, гиперкератоз 
ладоней и подошв, гипогенитализм, 
гипогонадизм и умственная отсталость. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М < Ж. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НаІІ 7. С., Рауоп К. А. а. ѴѴИхоп К. М. 
КоіЬтипсІ — ТЬотзоп зупсіготе ѵѵііЬ зеѵеге 
сІѵѵагПзт.— Ат. 1. Иіз. СЫЫ., 1980, ѵ. 134, 
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РОТО-ЛИЦЕ-ПАЛЫДЕВОЙ 
СИНДРОМ, ТИП I 
(ОКАЕ-ЕАСІАЬ-ПІСІТАЕ 
8І^КОМЕ, ТУРЕ I). 

Синоним: оро-фацио-дигитальный син- 
дром, тип I. 

Впервые описан в 1954 г. М. Ра- 
рШоп-Беа^е и Д. Рзаигпе. 

Минимальные диагностические призна-. 
ки: множественные гиперплазированные 
уздечки языка; расщелины губы и неба; 
гипоплазия крыльев носа; асимметрич- 
ное укорочение пальцев. 

Клиническая характеристика. Для дан- 
ного синдрома типичны гиперплазия 
уздечек языка, верхней и нижней губы 
(в 100% случаев), лобуляция языка 
(100%), гамартома языка (50%), анки- 
логлоссия (30%), расщелина неба (80%), 
неполные расщелины альвеолярных от- 
ростков верхней (90%) и нижней (60%) 
челюстей, аномалии передних зубов 
(50%), кариес; в некоторых случаях — 
гипоплазия эмали и сверхкомплектные 
зубы. Пороки развития лица включают 
псевдорасщелину верхней губы (40%), 
широкую спинку носа (95%), аплазию 
крыльев носа, эпикант, телекант, быстро 
исчезающие милиа на лице (100%), ги- 
поплазию скуловых костей (75%), реже — 
микрогнатию и выступающий лоб. Ано- 
малии конечностей проявляются в виде 
брахи-, син-, клино- и камптодактилии 
(90 %), асимметричного укорочения паль- 
цев (рис. 106), полидактилии стоп. Рент- 
генологически может выявляться остео- 






Рис. 106. Асимметричное 
укорочение пальцев и 
клинодактилия при рото- 
лице-пальцевом синдро- 
ме, тип I. 


и расщепление языка с образованием 
узелков, гипертрофия уздечек, срединная 
псевдорасщелина губы, расщелина неба, 
отсутствие центральных резцов, расши- 
рение края альвеолярного отростка, ги- 
поплазия скуловой дуги, верхней и ниж- 
ней челюсти, широкая переносица и 
широкий раздвоенный кончик носа, 
телекант. Наиболее типичные пороки 
развития конечностей: удвоение первых 
пальцев стоп, метатарзальной, клино- 
видной и кубовидной костей, полидак- 
тилия (чаще постаксиальная), брахидак- 
тилия, синдактилия, клинодактилия, рас- 
ширение и деформация метафизов. В не- 
которых случаях наблюдаются воронко- 
образная грудная клетка и сколиоз. 
Выявляется глухота проводящего типа, 
обусловленная пороком развития нако- 
вальни. Рост умеренно снижен. Умствен- 
ное развитие обычно нормальное 
(табл. 1). 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : рото-ли- 
це-пальцевой синдром, тип I. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Тератология человека/Под ред. Г. И. Ла- 

зюка.— М.: Медицина, 1979. 

Р/еіДег К. А., Ма]е\ѵхкі р. а. Маппкор/ Н. 

Оаз 8упёготе ѵоп МоЬг ипсі Сіаиззеп. 

- Кііп. Раеёіаі., 1972, Вё. 184, 8. 224- 

229. 


пороз костей. В 65 % случаев отме- 
чаются сухие грубые волосы, участки 
алопеции. Описывают пороки развития 
мозга (микроцефалия, микрогирия, ис- 
тинная порэнцефалия, агенезия мозо- 
листого тела), поликистоз, гидронефроз 
почек, тремор, гидроцефалию, судороги. 
У большинства пациентов наблюдается 
легкая степень умственной отсталости. 
Пораженные плоды мужского пола по- 
гибают внутриутробно. 

Популяционная частота — 1 : 50 000. 
Соотношение полов — МО : Ж1. 

Тип наследования — Х-сцепленный 
доминантный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Меіпіск М., 8кіеШ$ Е. Р . ОгоГасіоёфіІаІ 
зупёготе, Іуре I: а рЬепоІуріс апё §епе1іс 
апаіузіз. — Огаі. 8иг§„ 1975, ѵ. 40, р. 599- 
610. 

ІѴкеІап О. Т., РеШтап \Ѵ., Возі 1. ТЬе 
ого-Гасіа1-ёі§іІа1 зупёготе. — Сііп. ОепеГ, 
1975, ѵ. 8, р. 205-212. 

РОТО-ЛИЦЕ-ПАЛЬЦЕВОЙ 
СИНДРОМ, ТИП II (ОКАЬ-РАСІАЕ- 
ШСІТАЬ 8ѴХИКОМЕ, ТУРЕ II). 

Синонимы : оро-фацио-диг итальный 

синдром, тип II; синдром Мора. 

Описан в 1941 г. О. Мойг. 
Минимальные диагностические приз- 
наки: расщепление языка; частичное 
удвоение первых пальцев стоп; про- 
водящая глухота. 

Клиническая характеристика. Для дан- 
ного синдрома типичны лобуляция 
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ТАБЛИЦА 1 


Основные дифференциально-диагностические признаки рото-лице-пальцевых синдромов 
I и II типов (по «Тератологію человека», 1979) 


Типы 


Признак 


I 


II 


Поражаемый пол 
Нижняя челюсть 
Волосы 
Кожа 

Первые пальцы стоп 
Рост 


Только девочки 
Гипоплазия ветвей 
Очаговые алопеции 
Себорея 

Обычное развитие 
Нормальный 


Оба пола одинаково 
Гипоплазия тела 
Обычное развитие 
Обычное состояние 
Удвоение 
Снижение 


Наследование 


Л'-сцепленное доминантное 


Аутосомно-рецессивное 


часто 


РУБИНШТЕЙНА - ТЕЙБИ СИНД- 
РОМ (КЫВГѴ8ТЕЕМ - ТАѴВІ 8Ѵ^- 
КОМЕ). 

Синоним: синдром широкого I пальца 
кистей и стоп, специфического лица и 
умственной отсталости. 

Впервые описан в 1963 г. I. Яи- 
Ьіпхіеіп и Н. ТауЬі. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: прогрессирующая умственная от- 
сталость; широкие терминальные фа- 
ланги первых пальцев кистей и стоп; 
характерное лицо; отставание роста и 
костного возраста; микроцефалия, крип- 
торхизм. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными признаками синдрома являются 
отставание психофизического развития, 
дисплазия лица, аномалии развития 
пальцев. У 94% больных рост ниже 
среднего. Костный возраст значительно 
отстает от паспортного (94%). Отмеча- 
ется умственная отсталость (100%) (в 
большинстве случаев — глубокая олиго- 
френия, задержка моторного и рече- 
вого развития). Комплекс черепно-ли- 
цевых дисморфий включает брахице- 
фалию, микроцефалию, большой и позд- 
но закрывающийся родничок, выступаю- 
щий лоб с низким ростом волос, при- 
поднятые дугообразные брови, антимон- 
голоидный разрез глаз (93 %) ; широкую 
переносицу, эпикант (62%); длинные 
ресницы, птоз, широкую спинку носа 
(71%); загнутый книзу кончик носа 
(клювовидный нос) (90%); гипоплазию 
крыльев носа (72%); умеренную ретро- 


гнатию, гримасу, напоминающую улыб- 
ку, высокое арковидное небо (93%) 
(рис. 107, а, б). Со стороны глаз отмеча- 
ются косоглазие (79%) и аномалии реф- 
ракции (58%). Ушные раковины дефор- 
мированы, уменьшены или увеличены 
(74%). Аномалии пальцев заключаются 
в расширении, укорочении и уплощении 
ногтевых фаланг первых пальцев кистей 
и стоп (100%) (рис. 107, в, г), иногда 
терминальных фаланг других пальцев 
кисти (60%), вальгусной деформации 
межфаланговых суставов, удвоении ног- 
тевой фаланги первых пальцев стоп 
(30 %), реже — проксимальной фаланги, 
в ряде случаев — полидактилии стоп, 
частичной синдактилии кистей и стоп. 
Отмечаются также лордоз, кифоз, ско- 
лиоз, аномалии грудины и ребер, упло- 
щение крыльев тазовых костей. В поло- 
вине случаев встречаются гирсутизм, 
ярко-красный невус на коже лба, за- 
тылка, боковой поверхности шеи. Часты 
изменения дерматоглифических показате- 
лей. Пороки развития внутренних орга- 
нов включают незаращение артериаль- 
ного протока и дефекты перегородок 
сердца, одностороннюю аплазию почек, 
удвоение почек, гидронефроз, расшире- 
ние мочеточников или их стеноз, ди- 
вертикул мочевого пузыря, криптор- 
хизм (в 79% случаев), нарушение 
лобуляции легких, агенезию или аплазию 
мозолистого тела (обнаруживаемую при 
пневмоэнцефалографии или на вскры- 
тии). 
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Популяционная частота —1:25 000 — 
30000 . 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: брахидак- 
тилия, тип Б; акроцефалосиндактилия, 
тип VI. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Каіошііап V., Л/і/і А. К., Зіппо А. А. а. 
Міге X ТЬе КиЬіпзІеіп — ТауЬі яупёготе: 
сііпісаі апсі тизсіе еіесігоп гпісговсоріе 
зСиёу.-Ат. 1. Оіз. СЬіІсі., 1972, ѵ. 124, 
р. 897-902. 

КиЪітіеіп а. ТауЫ Н. Вгоаё (ЬитЪз апсі 
Іоез апё Гасіаі аЪпогтаІіііез. — Ат. 1. Эіз 
СЬіІё., 1963, ѵ. 105, р. 588-608. 


СЕККЕЛЯ СИНДРОМ (8ЕСКЕЬ 
8Ѵ>ОКОМЕ). 

Синоним: карликовость с «птице- 
головостью». 

Описан Н. 8еске1 в 1960 г. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: низкий рост; клювовидный нос; 
умственная отсталость. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными признаками синдрома являются 
дефицит длины и массы тела при рож- 
дении, микроцефалия, узкое лицо, боль- 
шой клювовидный нос, редкие волосы, 
большие глаза, низко посаженные де- 
формированные ушные раковины, ретро- 
гнатия. В отдельных случаях отмеча- 
ются страбизм, частичная адонтия, ги- 
поплазия эмали. Аномалии скелета 
включают отсутствие одного ребра, 



Рис. 107. Синдром Рубинштейна - Тейби. 

а, б — внешний вид больных (объяснение в тексте); 
в, г — расширение и укорочение дистальных фаланг 
первых пальцев кистей и стоп. 
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кифоз, сколиоз, клинодактилию V и ги- 
поплазию I пальца кисти, отсутствие 
некоторых эпифизов фаланг, гипоплазию 
проксимальной части лучевой кости, 
вывих бедра, косолапость, плоскостопие, 
сандалевидную щель. Наблюдаются ги- 
поплазия наружных половых органов, 
крипторхизм. Раннее моторное развитие 
соответствует возрасту, в дальнейшем 
наблюдается резкое отставание. Харак- 
терна умственная отсталость. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: микроце- 
фалия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Віхіег В. а. Апііеу Я. М. МісгосерПаІіс 
(КѵагГізт іп зізіегз. — ВіпЬ ОеГесІз, 1974, 
Огі§. АП. $ег. 10 (7), р. 161-165. 

Ма]е\ѵзкі Р., Ооеске Т. Зіиёіез оГ тісго- 
серЬаІіс ргітопііаі «Іхѵагіізт I : арргоасЬ Іо 
а сіеііпеаііоп оГ іЬе Зескеі зупсіготе. — 
Ат. Т Месі. Оепеі., 1982, ѵ. 12, р. 7-12. 


СЕТЧАТКИ АПЛАЗИЯ (КЕТЕМАЬ 
АРЬА8ІА). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: слепота; отсутствие зрачковых 
рефлексов. 

Клиническая характеристика. У боль- 
ных с аплазией сетчатки с рождения 
отсутствуют зрение и зрачковые реф- 
лексы; иногда наблюдаются нистагм и 
фотофобия. Офтальмоскопическая кар- 
тина бывает крайне вариабельной : 
иногда отмечается картина пигментного 
ретинита, сразу после рождения сет- 
чатка может выглядеть нормальной, 
может развиться тапеторетинальная де- 
генерация, могут наблюдаться бледность 
соска зрительного нерва и поражение 
сосудов сетчатки. Аплазия сетчатки мо- 
жет сочетаться с кератоконусом, кера- 
тоглобусом, юношеской катарактой. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: атрофия 
зрительного нерва Лебера; пигмент- 
ный ретинит. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЗогзЬу А., ІѴіІІІатк С. Е. Кеііпаі аріазіа 
аз а сііпісаі епіііу. — Вгіі. Месі., 4., 1960, 
ѵ. 1, р. 293-297. 

СЕТЧАТКИ ДИСПЛАЗИЯ (КЕТІ- 
N.41, ОѴ8РЬА8ІА). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: дисплазия сетчатки. 

Клиническая характеристика. В случае 
изолированного поражения дисплазия 
сетчатки бывает односторонней. Могут 
отмечаться как микрофтальмия, так и 
нормальные размеры глаза. Характерна 
лейкокория. Осложнениями дисплазии 
сетчатки могут быть вторичная глау- 
кома, катаракта, отслойка сетчатки. При 
сочетании с другой патологией изме- 
нения обычно бывают двусторонними. 
Дисплазия сетчатки может ассоцииро- 
ваться с гониодисгенезией, врожден- 
ной глаукомой, колобомами, персистен- 
цией зародышевых образований в стек- 
ловидном теле, а также со скелетными 
изменениями (синдактилия, полидакти- 
лия, расщелина неба) и врожденными 
пороками сердца. Дисплазия сетчатки 
описана при трисомии 13 — 15, делеции 18 
хромосомы, триплоидии, болезни Нор- 
ри, синдроме Меккеля. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж0. 

Тип наследования — предположитель- 
но Х-сцепленный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: рети- 
нобластома. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Содеі V., Котапо А., Еіеіп К. еі аі. Ргітагу 
геііпаі сіузріазіа Ігапзтіііесі аз Х-сЬготозо- 
те-НпкеП гесеззіѵе дізогсіег.— Ат. Т ОрЬ- 
іЬаІт., 1978, ѵ. 86, р. 221-227. 

СИНДАКТИЛИЯ (8Ѵ^АСТѴЬѴ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: сращение пальцев. 

Клиническая характеристика. Синдак- 
тилия — это сращение различных паль- 
цев кистей и стоп. Выделяют 5 типов 
синдактилий. 

1 тип (зигодактилия) — наличие частич- 
ного или полного сращения между III и 
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Рис. 108. Синдактилия. 

а - частичная синдактилия II — III стопы ; б - пол- 
ная синдактилия IV — V кистей. 


тилии; Поланда синдром; Смита — 
Лемли — Опица синдром. 


IV пальцами кистей и II и III паль- 
цами стоп (рис. 108, а). Могут быть 
перепонки и между другими пальцами. 

II тип (синполидактилия) — сращение 

III и IV пальцев кистей в сочетании 
с удвоением IV пальца. На стопах 
сращены IV и V пальцы с удвоением V. 

III тип (синдактилия IV и V) — 
обычно полная и двусторонняя (рис. 
108, б). V палец короткий, с отсутст- 
вующей или рудиментарной средней 
фалангой. Стопы, как правило, не пора- 
жены. Этот тип синдактилии встречается 
при глазо-зубо-костной дисплазии. 

IV тип (тип Гааза) — полная двусто- 
ронняя кожная синдактилия. Кисть при- 
обретает ложкообразную форму. Стопы 
обычно не поражены. 

V тип — синдактилия в сочетании со 
слиянием метакарпальных и метатар- 
зальных косточек (обычно III — IV или 

IV — V). На кистях кожная складка чаще 
всего встречается между III — IV паль- 
цами, а на стопах — между II — III. Все 
случаи синдактилий могут быть изоли- 
рованными или сочетающимися с дру- 
гими пороками (криптофтальм и др.). 

Популяционная частота — 1 : 2500 — 
3000. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз: амниоти- 
ческие перетяжки ; акроцефалосиндак- 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СачіШа Е. Е., Раі Е. а. О г іо И- Раггеіга.ч I. 
8упдасІу1у : Ггеяиепсу оГ зресіГіс Іуре$.. — Ат. 
Г Мед. ОепеТ, 1980, ѵ. 5, р. 357 — 364. 
КоЫпо\ѵ М., .Іокпчоп О. Р. а. Вгооск С. /. 
Зѵпсіасіуіу іуре ѵ.— Ат. I. Мед. Оепсі., 

1982, ѵ. И, р. 475-482. 


СИНДРОМ С (С-8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром тригоноцефалии 
Опина. 

Впервые описан в 1969 г. I. Орііг. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: тригоноцефалия; монголоидный 
разрез глаз; маленький нос; косогла- 
зие; скелетные аномалии. 

Клиническая характеристика. При 
данном синдроме встречаются сле- 
дующие челюстно-лицевые аномалии : 
тригоноцефалия с выступающим лоб- 
ным швом, плоские надбровья и спинка 
носа, монголоидный разрез глаз, эпи- 
кант, косоглазие, маленький нос, длин- 
ный фильтр, макростомия, микрогнатия, 
деформированные ушные ракойины. На- 
блюдаются высокое небо и дополни- 
тельные уздечки в ротовой полости. 
Скелетные деформации включают контр- 
актуры локтевых, лучезапястных и меж- 
фаланговых суставов, полисиндактилию, 
короткую грудину, деформацию ребер. 
Отмечаются избыточная кожа, сосковый 
гипертелоризм, пилонидальная ямка, 
крипторхизм. Описаны врожденные по- 


199 



роки сердца, головного мозга, желу- 
дочно-кишечного тракта, эмбриональная 
дольчатость почек. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-ре- 
цессивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Апйеу Я. М., Н\ѵащ О. 3., ТкеороЫ ]Ѵ. еі 
аі. РшТЬег ёеііпеаііоп оГ іЬе С (Ігі§опо- 
серЬаІу) зупбготе. — Ат. I. Меё. Оепеі., 
1981, ѵ. 9, р. 147-163. 

ОЬегкІаШ Р., Оапкх 7). М. Орііг Ігі§опо- 
серЬаІу зушіготе.— Ат. 3. Оіз. СЫІсЕ, 1975, 
ѵ. 129, р. 1347-1349. 

Орііг 7. М., .Іокпхоп Я. С., МсСгеасЧе 8. Я. 
а. Зтіік I). \Ѵ. ТЬе С зупйготе оГ тиіііріе 
соп§епі[а1 апотаііез. ВіпЬ. ЭеГесІз, 1969, 
ѵ. Ѵ(2), р. 161-166. 

СИНДРОМ РЕЕ! (РЕМСК - РІВ11- 
І А ІЛ^А 8ѴХПКОМЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: асимметричное укорочение мало- 
берцовой, бедренной и локтевой костей. 

Клиническая характеристика. Наблю- 
даются дефекты конечностей, характе- 
ризующиеся укорочением костей нижних 
конечностей (малоберцовой и бедрен- 
ной), а также локтевой кости. Может 
наблюдаться полное отсутствие конеч- 
ностей. Укорочение бедренных костей 
создает впечатление избытка кожи на 
бедрах. При отсутствии верхних конеч- 
ностей характерным признаком явля- 
ется вдавление кожи, сходное по внеш- 
нему виду с послеампутационным, и 
нормальное развитие лопатки и клю- 
чицы. Дефекты конечностей в боль- 


шинстве случаев асимметричны (рис. 
109). Психомоторное развитие соответ- 
ствует возрасту. Аномалии внутренних 
органов встречаются редко. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен, все слу- 
чаи спорадические. 

Дифференциальный диагноз: комплекс 
АДАМ; синдром Холта — Орама; синд- 
ром тромбоцитопении с аплазией лу- 
чевой кости. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Іел 2 IV., РеШтстп О., Еіпііаіегаі апсі азуттеі- 
гіс НтЬ беГесІз іп тап: ЦеІіпеаНоп оГ іЬе 
Гетиг-ГіЪиІа-иІпа еотріех. — ВігіЬ ОеГесІз, 
1977, ѵ. Х1ІІ(1), р. 269-285. 

СИНДРОМ N (8ѴХОКОМЕ X). 
Описан в 1974 г. К. Незз с соавт. 
Минимальные диагностические при- 
знаки: умственная отсталость и врожден- 
ная скелетная и глазная патология. 

Клиническая характеристика. Доли- 
хоцефалия, высокий лоб, длинное узкое 
лицо, гипертелоризм, антимонголоид- 
ный разрез глаз, длинные ресницы, 
относительная микрогнатия с широкими 
альвеолярными отростками, гипоплазия 
дентина, деформированные оттопырен- 
ные ушные раковины, макрокорнеа. 
Скелетные аномалии включают длинное 
узкое туловище, кифосколиоз, воронко- 
образную грудную клетку, переразги- 
бание локтевых суставов, длинные узкие 
пальцы рук, полую стопу. Наблюда- 
ются расхождение прямых мышц жи- 



Рис. 109. Внешний вид 
ребенка с синдромом РРІ1 

Объяснение в тексте. 
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вота, множественный пигментный невус 
на туловище, гипоспадия, гипоплазия 
мошонки, крипторхизм. Отмечаются 
снижение зрения и нейросенсорная глу- 
хота, отставание в физическом и умст- 
венном развитии. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования неизвестен. Предпо- 
лагается аутосомно-рецессивный тип на- 
следования. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Не.із К., Каѵерфа Е., Орііг У. ТЬе N зупсіготе, 
а ”пе\ѵ“ тиігіріе сопцепііаі апотаіу — 
тепіаі геіагсіаііоп зупёготе. — Сііп. ОепеТ, 
1974, ѵ. 6, р. 237-246. 


СИНОСТОЗЫ МНОЖЕСТВЕННЫЕ 
И ПРОВОДЯЩАЯ ГЛУХОТА (\ѴЬ- 
8ѴМРНАЕАГЧСІ8М - ВКАСНѴОАСТѴ- 
ЬѴ 8ѴХШЮМЕ). 

Синоним: синдром ѴѴЬ-симфалангии- 
брахидактилии. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: деформация кистей и стоп; по- 
теря слуха. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны проксимальная симфалангия, брахи- 
дактилия, отсутствие дистальной части 
пальцев, укорочение первых метакар- 
пальных и метатарзальных костей, си- 
ностоз карпальных и тарзальных костей, 
вывих головки лучевой кости. Лицо 
больных длинное, узкое, с выступаю- 
щим длинным носом и тонкой верхней 
губой. Снижение слуха обусловлено ан- 
килозом стремени. Пропорции тела мо- 
гут быть нарушены вследствие укоро- 
чения верхних конечностей. В раннем 
детстве симфалангия выявляется клини- 
чески в виде тугоподвижности суста- 
вов. 

В некоторых случаях описаны синдак- 
тилия и аномалии походки. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз : прокси- 
мальная симфалангия; глухота и онихо- 
дистрофия. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Неггтапп ЗупірЬаІапдіяш ап<1 ЬгасЬусіасІу- 
1у зушіготе: Яерогі оГ \ѴЬ зутрЬаІапфзт- 
ЬгасМасІуІу зупёготе: геѵіеѵѵ оГ Іііегаіиге 
ап4 с1а88ІГісаІіоп. — ВігіЬ ОеГесІз, 1974, 
ѵ. X (5), р. 23-53. 


СИРИНГОМИЕЛИЯ (8ѴКІ1МСО- 
МѴЕЬІА). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: прогрессирующая атрофия мышц 
верхней части тела; нарушение болевой 
чувствительности и трофические изме- 
нения. 

Клиническая характеристика. Для за- 
болевания типично образование в спин- 
ном мозге полостей различного размера. 
Наиболее частая их локализация — шей- 
ный отдел спинного мозга. Происходит 
разрушение передних, боковых и задних 
рогов спинного мозга. Вокруг канала 
спинного мозга прогрессирует глиоз. 
Эти изменения приводят к атрофии 
и слабости мышц кистей, плечевого 
пояса, туловища, шеи. Наблюдаются 
отсутствие рефлексов на верхних конеч- 
ностях и гипотония и гиперрефлексия 
на нижних. Характерны снижение боле- 
вой чувствительности, трофические из- 
менения кожи, нарушение потоотделе- 
ния. Возраст начала заболевания — 30 — 
40 лет. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз : опухоль 
спинного мозга. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ваггациег Ь. V. , йеСіяреп I. Оіе 8угіп§о- 
туеііе, еіпе Гатіііаеге ипй Ьегесіііаеге 
КгапкЬеіІ (13 Еаііе іп 2 Оепегаііопеп сіег 
зеІЬеп Еатіііе). — Оі8сЬ. 2. ЫегѵепЬеіІк., 
1936, Всі. 14, 3. 146-157. 

Вепііеу 8. СатрЬеІІ М. ■/. а. Каи/тат Р. 
Еатіііаі 8угіп§отуе1іа. — 3. ІЧеигоІ. №иго8- 
иг§. РзусЬіаТ, 1975, ѵ. 38, р. 346 — 349. 

СИФИЛИС ВРОЖДЕННЫЙ (8Ѵ- 

РНІЫ8 СОГЧСЕМТ АЬ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: наличие возбудителя в пора- 
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женных участках кожи и в выделяемом 
из носа. 

Клиническая характеристика. Ранние 
проявления врожденного сифилиса сход- 
ны с картиной вторичного сифилиса 
у взрослых и характеризуются пят- 
нистой, папулезной, везикулярной, ану- 
лярной или экзематозной сыпью. Пора- 
жение кожи может быть генерализо- 
ванным, а может ограничиваться ано- 
генитальной областью, ладонями и по- 
дошвами. Наблюдаются плоская конди- 
лома промежности, ринит с гнойно- 
геморрагическим отделяемым и харак- 
терный гнусавый оттенок голоса. В пе- 
риод новорожденности костные измене- 
ния (остеохондрит длинных трубчатых 
костей) могут быть незаметны без рент- 
генографии. В раннем возрасте наблю- 
даются гепатоспленомегалия, желтуха, 
анемия; в некоторых случаях — неф- 
ротический синдром. В более старшем 
возрасте проявляются следующие симп- 
томы : интерстициальный кератит, седло- 
видный нос, саблевидные голени, зубы 
Гетчинсона, аортальный вальвулит и вес- 
тибулярная дисфункция, нейросенсорная 
глухота, умственная отсталость. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нагт ]Ѵ. О., Саѵе V. С. Соп§епіІа1 

8урЫ1І8 іп іЬе пеѵѵЬогп; с1іа^по8І8 апсі 
Ігеаітепі. — ММА, 1965, ѵ. 194, р. 1312 — 
1314. 

СКЛЕРОСТЕОЗ (8СЬЕК08ТЕ08І8). 
Синоним: кортикальный гиперостоз с 
синдактилией. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: склероз костей скелета; отсут- 
ствие сужения диафизов длинных труб- 
чатых костей; кожная синдактилия. 

Клиническая характеристика. Челюст- 
но-лицевые аномалии включают широ- 
кую плоскую переносицу, гипертело- 
ризм, массивную нижнюю челюсть.- 
Характерны кожная синдактилия паль- 
цев рук, дисплазия или отсутствие ног- 
тей и радиальная девиация II и III 
пальцев кисти. Рентгенографически вы- 
являются гиперостоз свода и основания 


черепа, отсутствие сужения диафизов 
и кортикальный склероз длинных труб- 
чатых костей. Осложнениями синдрома 
являются нейросенсорная глухота, пара- 
лич лицевого нерва и (в редких случаях) 
атрофия зрительного нерва. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: остеопет- 
роз доминантный; остеопетроз ре- 
цессивный; дизостеосклероз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВещИш Р., Паѵідхоп У., Пигг Ь. а. На- 
тепта Н. 8с1его8Іео8І8 - ап ашовотаі ге- 
севвіѵе ёізогёег. — Сііп. ОепеГ, 1977, ѵ 11 
р. 1-7. 


СЛЕПОТА НОЧНАЯ ВРОЖДЕН- 
НАЯ СТАЦИОНАРНАЯ (МСНТ 
ВЫХОХЕ88 СОМСЕМТАЬ 8ТАСІО- 
ХАКѴ). 

Синоним: гемералопия. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: снижение остроты зрения ночью. 

Клиническая характеристика. Отме- 
чается снижение остроты зрения ночью 
из-за отсутствия или снижения вторич- 
ной адаптации. Глазное дно не изме- 
нено. При аутосомно-доминантной фор- 
ме, известной как никталопия Ыои^агеі, 
поля зрения не изменены. Х-сцеплен- 
ная форма сочетается с близорукостью. 
Острота зрения часто снижена, может 
отмечаться нистагм. Описаны легкие 
формы заболевания. Ночная слепота 
может быть симптомом при хориоре- 
тинальных дегенерациях. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полое — М 1 : Ж 1 ; М 1 : 

: ЖО. 

Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный, Х-сцепленный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: болезнь 
Огучи; гиповитаминоз А; пигментный 
ретинит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Саггоіі Р., Наі% С. Сопиепііаі зіаііопагу 

пі§Ьі Ыіпс1пе88 \ѵііЬоиІ орЫЬа1то8сОріо ог 
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оіЬег аЪпогтаШіев. — АгсЬ. ОрЬіЬаІт., 1953, 
ѵ. 50, р. 35-44. 

Ргапсоіз У., Ѵеггіезі О., Ое Коцск А. А пе\ѵ 
ресіфгее оГ іОіораіЬіс сопцегтаі пфИ- 
Ыіпсіпезв: Ігапзтіііесі аз а сіотіпапі Ье- 
гесіііагу Ігаіі..— Ат. 3. ОрЬіЬаІт., 1965, 
ѵ. 59, р. 621-625. 


СМИТА - ЛЕМЛИ - ОПИЦА 
СИНДРОМ (8МІТН - ЬЕМЬІ - 
ОРІТ2 8ѴІМОКОМЕ). 

Впервые описан в 1964 г. Э. 8тііЬ 
с соавт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: вывернутые наружу ноздри; птоз; 
синдактилия II — III, гипоспадия и крип- 
торхизм; низкий рост и умственная 
отсталость. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее типичными симптомами являются 
низкие масса и длина тела при рож- 
дении (100%), микроцефалия с различ- 
ными деформациями черепа (скафо- и 
долихоцефалия), узкий лоб, деформи- 
рованные и низко расположенные уш- 
ные раковины, птоз, эпикант, страбизм, 
короткий нос с широким кончиком и 
вывернутыми наружу ноздрями (100%) 
(рис. ПО, а), длинный фильтр, микро- 



Рис. 1 10. Синдром Смита — Лемли — Опица. 

а - внешний вид больного; б - особенности строе- 
ния лица (объяснение в тексте); в, г — постаксиаль- 
ная полидактилия кисти и стопы. 
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гнатия (рис. 110,6) и широкий альвео- 
лярный край верхней челюсти (100%), 
расщелина неба. Из аномалий конечнос- 
тей при этом синдроме отмечаются 
кожная (редко костная) синдактилия 
И — III стоп, постаксиальная полидак- 
тилия кистей и (или) стоп (рис. ПО, в, г), 
иногда укорочение первых пальцев стоп, 
косолапость, вывих бедра, клинодакти- 
лия, флексорное положение пальцев рук 
(причем при сжатии кисти II палец на- 
кладывается на III), поперечная ладонная 
складка, дистальный трирадиус и уве- 
личение гребневого счета на пальцах 
рук. К типичным проявлениям синдрома 
относят гипоспадию и крипторхизм, у 
девочек — гипертрофию клитора. Отме- 
чаются изменения на ЭЭГ, акроцианоз 
рук и ног, кожная ямка впереди ану- 
са, сосковый гипертелоризм. Со стороны 
внутренних органов наблюдаются врож- 
денные пороки сердца, аномалии почек 
(поликистоз, гидронефроз, удвоение ло- 
ханок, аномалии мочеточников), анома- 
лии лобуляции легких, пилоростеноз, 
паховые грыжи, гипоплазия тимуса. 
У 90% детей отмечается рвота. У 100% 
больных имеется умственная отсталость. 
Популяционная частота — 1 : 20000. 
Соотношение полов — М3 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-ре- 
цессивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Скегхіѵоу Е. О., Еаі/ик С. /., Ыесііѵед М. К. 
а. І/зоеѵ 5. 5. ТЬе раіЬо1о§іса1 апаіошу 
оГ іЬе 8тііЬ — ЬетИ — Орііг зушіготе. — 
Сііп. Оепеі., 1975, ѵ. 7, р. 382-387. 

8тіік I). IV., Ьетіі Е., Орііг ./. М. 
А пеіѵіу гесо^пігесі Зупсіготе оГ Миіііріе 
соп§епіІа1 апошаііея.— Т Ресііаі., 1964, ѵ. 64, 
р. 210-217. 


СПОНДИЛОКОСТАЛЬНАЯ ДИСП- 
ЛАЗИЯ (8Р(ЖПѴШС08ТАЬ ЭѴ8Р- 
ЬА8ІА). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: укорочение туловища; сращение 
позвонков и ребер. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичен нанизм за счет уко- 
рочения туловища, обусловленного мно- 
жественными аномалиями позвонков и 
ребер. Череп и конечности не изменены. 


С возрастом размах рук начинает пре- 
вышать рост. Нарастает ограничение 
движений в позвоночнике. Появляют- 
ся боли в пояснице. Шея укорочена 
и утолщена, повороты головы и туло- 
вища в стороны затруднены. Рентге- 
нологически выявляются нарушение сег- 
ментации позвонков с уменьшением их 
числа, слияние позвонков, полупозвон- 
ки, расщелины позвонков в сагитталь- 
ной плоскости, характерный вид «ба- 
бочки», уменьшение числа ребер, их 
гипоплазия и слияние. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный и аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : спондило- 
эпифизарные дисплазии; мукополисаха- 
ридоз, тип IV. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

йеѵох Е. А., Еегоу ]. С., Вгаесктап ]. ]. 
еі аі. $роп<іі1осо8Іа1 0у8О8ІО8І8 апсі игіпагу 
Ігасі апотаіу: ДеГіпіІіоп апсі геѵіеіѵ оЕ 
ап епіііу,— Еигор. Т Ресііаі., 1978, ѵ. 128, 
р. 7-15. 

Кітоіп О.. Еіеіскег В. О. МсКихіск V. А. 
$ропс1у1осо8Іа1 «Зузріавіа : а (Зотіпапііу іпЬе- 
гііесі Гогт оГ зіюгі-ігипкесі сісѵагГізт — 
Аш. Т Меф 1968, ѵ. 45, р. 948-953. 


СПОНДИЛОЭП ИФИЗАРН АЯ 
ДИСПЛАЗИЯ ВРОЖДЕННАЯ (8РОІ\- 
ПѴЬОЕРІРНѴ8ЕАЕ ОѴ8РЕА8ІА СОІЧ- 
СЕМТА). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: низкий рост за счет укороче- 
ния туловища; задержка окостенения 
тел позвонков и проксимальных частей 
бедренных костей; соха ѵага. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется в двухлетнем воз- 
расте поясничным лордозом и отста- 
ванием в росте. Грудная клетка стано- 
вится бочкообразной, грудина выдается 
вперед, формируется «утиная» походка. 
В 50% случаев определяют миопию 
и отслойку сетчатки. Характерны плос- 
кое лицо, мышечная гипоплазия, гипо- 
плазия эмали. Иногда отмечаются рас- 
щелина неба и косолапость. Наблюда- 
ется укорочение туловища при нормаль- 
ной длине конечностей. Резко огранц- 
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чено і отведение в тазобедренных суста- 
вах. Позже появляются сгибательные 
контрактуры. Больные жалуются на 
быструю утомляемость, боли в ногах 
и пояснице. Размеры кистей и стоп 
не изменены. Интеллект обычно в нор- 
ме. Рентгенологически выявляются за- 
медленная оссификация головок бед- 
ренных костей, неправильные волнистые 
контуры позвонков, с возрастом проис- 
ходит уплощение тел позвонков. Отме- 
чаются резкая соха ѵага, расширение и 
разрыхление ростковых зон эпифизов 
в коленных, голеностопных и лучезапяст- 
ных суставах. В костях кистей и стоп 
запаздывает появление ядер окостене- 
ния. 

Популяционная частота — 0,9 : 100000 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный с различной экспрессивнос- 
тью. 

Дифференциальный диагноз: спондило- 
эпифизарная дисплазия поздняя; другие 
спондилоэпифизарные дисплазии; спон- 
дилокостальная дисплазия; мукополиса- 
харидоз, тип IV. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ІѴуппе-йаѵіез К., Наіі С. Т\ѵо сііпісаі ѵагіаііоп 
оГ зропсіуіоерірііузеаі сіузріазіа соп§епіІа. — 
3. Вопе. .Іоіпі. $иг§., 1982, ѵ. 64, р. 435 — 441. 


СПОНДИЛОЭПИФИЗАРНАЯ ДИС- 
ПЛАЗИЯ ПОЗДНЯЯ (8Р(ЖОѴЬОЕРІ- 
РНѴ8ЕАБ ОѴ8РБА8ІА ТАІША). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: низкий рост за счет укорочения 
туловища; платиспондилия. 

Клиническая характеристика. Типичен 
низкий рост за счет укорочения туло- 
вища (средний рост взрослых — 1 20 — 

1 40 см) при относительно нормальных 
размерах черепа и конечностей. Больные 
рождаются с нормальным ростом; в 
возрасте 5 — 10 лет рост туловища за- 
медляется, медленно прогрессирует ки- 
фосколиоз, появляется «утиная» поход- 
ка. Шея — короткая, грудная клетка — 
широкая. Кисти, и стопы обычных раз- 
меров. Рано развивающиеся артрозы 
и остеохондрозы сопровождаются боля- 
ми и приводят к ограничению под- 
вижности суставов. Иногда отмечаются 


§епи ѵа1§шп и дальнозоркость. Все ла- 
бораторные показатели в пределах нор- 
мы. Интеллект сохранен. Рентгеноло- 
гически определяются распространенная 
платиспондилия с изменением формы 
позвонков (вогнутость), кальцификация 
межпозвоночных дисков, сужение раз- 
меров таза, глубокая вертлужная впади- 
на, неравномерность структуры мета- 
физов и диспластичность эпифизов длин- 
ных трубчатых костей, признаки остео- 
спондилита. 

Популяционная частота — 0,007 : 1000. 
Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный, аутосомно- доминантный, 

аутосомно- рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
спондилоэпифизарные дисплазии; мно- 
жественная эпифизарная дисплазия; му- 
кополисахаридоз, тип IV. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ваппегтап В. М., Іпуаіі С. В. а. МоНп У. Р. 
Х-Нпкеб зропсІуІоерірЬузеаІ сіузріазіа Іагба: 
сііпісаі апб Ипка^е сіаіа.— I. Меё. Оепеі., 
1971, ѵ. 8, р. 291-301. 


СРЕДИННОЙ РАСЩЕЛИНЫ ЛИЦА 
СИНДРОМ (МЕЭ^ СЬЕРТ РАСЕ 
8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: фронтоназальная дисплазия. 

Впервые описан в 1967 г. \Ѵ. Ое Муег, 
в 1970 г. — Н. Бебапо с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: истинный глазной гипертелоризм; 
широкое основание носа, срединная 
расщелина носа. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома типичны гипертелоризм и де- 
фекты срединных структур черепа, варь- 
ирующие от скрытой расщелины кос- 
тей черепа до мозговой грыжи. Отме- 
чается клиновидный рост волос на лбу 
(«мыс вдовы»), В зависимости от вы- 
раженности расщелины костей черепа 
различают 3 формы синдрома: 1) гипер- 
телоризм, широкое основание и скрытая 
расщелина носа с или без раздвоения 
его кончика; 2) гипертелоризм, широкое 
основание носа и открытая расщелина 
носа и губы. Может встречаться и 
расщелина неба; 3) тотальная расще- 
лина носа, при этой форме наблюда- 
ются отсутствие крыльев носа, дефор- 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 



Рис. 111. Синдром срединной расщелины 
лица. 

Полная расщелина носа, деформация глазниц, 
колобома век. 


мация глазниц (рис. 111). В ряде слу- 
чаев при этом синдроме встречаются 
брахицефалия, микрофтальмия, эпикант, 
колобомы век, врожденная катаракта, 
преаурикулярные кожные выросты, низ- 
ко расположенные ушные раковины, 
иногда проводящая глухота, клинодак- 
тилия, камптодактилия, крипторхизм, 
липомы и дермоиды. Отмечаются со- 
четания фронтоназальной дисплазии с 
гидроцефалией, аринэнцефалией и мик- 
рогирией, агенезией мозолистого тела, 
краниосиностозом. В 20% случаев у 
пациентов наблюдается умственная от- 
сталость средней степени тяжести. 

Популяционная частота тяжелых 
форм — 1 : 80000— 100000 новорожден- 
ных. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Боль- 
шинство случаев спорадические. 

Дифференциальный диагноз : гиперте- 
лоризма-гипоспадии синдром; абле- 
фарон. 


ЯеісИ Е. И 7 ., \Ѵі$кпіск М. М., МсСапНу /. С. 
а. Сох К. Р. А сііпісаі іпѵезіфаііоп іпіо 
1Ье е!іо1о§у оі Ггопіопазаі сіузріазіа. — Ат. 
і. Ншп. Оепеі., 1981, ѵ. 33, р. 88А. 


СФЕРОФАКИЙ-БРАХИМОРФИИ 
СИНДРОМ (8РНЕКОРНАКІА-ВКА- 
СНѴМОКРНІА 8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы: синдром Вейля — Маркеза- 
ми; врожденная мезо дермальная дис- 
морфодистрофия. 

Впервые описан в 1932 г. О. \Ѵеі11. 
Минимальные диагностические приз- 
наки: брахидактилия; сферофакия; низ- 
кий рост. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны микросферофакия, 
вывих хрусталика (50%), миопия, глау- 
кома, слепота в і/з случаев. Больные 
имеют низкий рост, короткие конеч- 
ности и туловище, брахидактилию, 
иногда тугоподвижность суставов. От- 
мечаются черепно-лицевые изменения : 
брахицефалия, мелкие орбиты, гипопла- 
зия верхней челюсти, узкое небо. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: подвывих 
хрусталика. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ееггіег 8.. Миміе О., РгіесЧеі В. а. Еег- 
гіег Р. Е. Бе зупёготе сіе МагсЬезапі 
(зрЬегорЬакіе-ЬгасЬупѵогрЬіе). — Неіѵ. Рае- 
ёіаі. Асіа, 1980, ѵ. 35, р. 185-198. 


СФЕРОЦИТОЗ НАСЛЕДСТВЕН- 
НЫЙ (8РНЕК0СѴТ08І8). 

Синоним: болезнь Минковского — 
Шоффара. 

Заболевание описано в 1900 г. О. Міп- 
ко\ѵвкі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : желтуха, анемия, спленомегалия ; 
выявляемый в мазках крови микросфе- 
роцитоз ; пониженная осмотическая 
стойкость эритроцитов. 

Клиническая характеристика. При- 
мерно в половине случаев заболевание 
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проявляется в период новорожденности, 
имитируя гемолитическую болезнь 
новорожденного. Распознается обычно 
в возрасте 3 — 10 лет. Тяжесть клини- 
ческих проявлений весьма вариабельна. 
Анемия обычно умеренная, вызываю- 
щая лишь небольшую бледность кож- 
ных покровов и слизистых, желтуха лег- 
кая и непостоянная. Спленомегалия 
имеется постоянно, но не всегда в такой 
степени, 'чтобы ее можно было обнару- 
жить пальпаторно (у */б больных селе- 
зенка не пальпируется). Обычно селе- 
зенка плотная и безболезненная. Для 
течения заболевания характерны кризы. 
Отмечены кризы двух типов: 1) гемоли- 
тический криз, характеризующийся на- 
растанием анемии, которая сопровож- 
дается одышкой, тошнотой, рвотой, бо- 
лями в животе, адинамией и повыше- 
нием температуры до 38 — 40°; опреде- 
ляется увеличение печени и селезенки 
с более выраженным увеличением селе- 
зенки, которая становится болезненной; 
нормохромная анемия — ретикулоцитьі 
до 50 — 60% и выше; 2) апластический 
криз (или арегенераторный), для 
которого характерны симптомы тяже- 
лой анемии без признаков желтухи, не- 
большие, по сравнению с гемолитичес- 
ким кризом, размеры селезенки, 
гипохромная анемия, отсутствие рети- 
кулярной реакции. Иногда обнару- 
живаются прогнатия, высокое небо, 
западение переносицы, кривошея, поли- 
дактилия, синдактилия. На рентгено- 
граммах черепа часто отмечают значи- 
тельное расширение диплоического 
пространства с рисунком типа «щетки». 
Лабораторные показатели : анемия, 
сфероциты в разных количествах, сни- 
жение среднего диаметра эритроцитов, 
возможно появление нормобластов. 
Имеет место снижение минимальной 
осмолярной стойкости. 

Популяционная частота — 2,2:10 000. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с неполной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз : другие ге- 
молитические анемии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вигке В., ЗНоІІоп О. ЕгуіЬгосуІе шетЬгапе 

зкеіеіоп аЪпогтаІіІіез іп Ьегеёііагу зрЬего- 


суіозіз. — Вгіі. 1. Наегааіоі., 1983, ѵ. 54, 
р. 173- 187. 

Могіоп N.. Маскіппеу А. А., Козом/ег N. 8. 
еі аі. Оепеіісз оГ зрЬегосуІозіз. — Ат. і. 
Ншп. Оепеі., 1962, ѵ. 14, р. 170—184. 


ТАПЕТОХОРИОИДАЛЬНАЯ ДИС- 
ТРОФИЯ (ТАРЕТОСНОКІОГОАЬ ЭѴ8- 
ТКОРНѴ). 

Синоним : прогрессирующая атрофия 
сосудистой оболочки глаза. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: дегенерация сосудистой оболочки 
глаза. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее раннее проявление — нарушение 
темновой адаптации, приводящее к ге- 
мералопии. Происходят прогрессирую- 
щее снижение остроты зрения, концент- 
рическое сужение полей и нарушение 
цветового зрения. К 40 годам наступает 
полная потеря зрения. У женщин-носи- 
тельниц имеются некоторые клинические 
проявления болезни с доброкачествен- 
ным течением. Офтальмологически об- 
наруживаются нарушения рисунка сосу- 
дистой оболочки с участками атрофии, 
пигментными глыбками, нечеткими гра- 
ницами соска зрительного нерва. Мик- 
роскопически определяется разрастание 
соединительной ткани на месте атро- 
фированной сосудистой оболочки. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 :Ж0. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: пигмент- 
ный ретинит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Гопіи.ч Н. К., Егікззоп А. \Ѵ. а. Ката А. 

СЬогоіёегетіа. — Іп: Рориіаііоп зігисіиге 

апсі Оепеііс Оізогёег/Еёз. А. \Ѵ. Егікззоп, 

Н. К. Еогзіиз, Н. К. ІЧеѵапІіппа. 14е\ѵ Ѵогк, 

1980, р. 592-595. 


ТЕЛЕАНГИЭКТАЗИЯ ГЕМОРРА- 
ГИЧЕСКАЯ ВРОЖДЕННАЯ (ТЕЬЕАІѴ- 
СІЕСТА8ІА НЕКЕОІТАКѴ НЕМОККА- 
СІС). 

Синоним : синдром геморрагической 
телеангиэктазии Ослера — Рандю — Ве- 
бера. 
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Минимальные диагностические приз- 
наки: носовые кровотечения; множест- 
венные телеангиэктазии. 

Клиническая характеристика. При 
синдроме отмечаются следующие изме- 
нения сосудов: точечные и (или) узел- 
ковые телеангиэктазии, сосудистые 
звездочки на языке, лице, ушных рако- 
винах, слизистой губ и конъюнктиве, 
кончиках пальцев, ногтевом ложе, сли- 
зистой носа, иногда встречаются в же- 
лудочно-кишечном тракте, мочевом пу- 
зыре, влагалище, матке, легких, печени 
и мозге. 

В редких случаях наблюдаются арте- 
риовенозные фистулы в легких, цирроз 
печени, кавернозные ангиомы, аневриз- 
мы, аномалии сосудов мозга. Носовые 
кровотечения появляются в детстве, 
частота их нарастает. Телеангиэктазии 
возникают в дошкольном возрасте и 
имеют тенденцию к увеличению. 
Кровоизлияния в мозг могут вызвать 
судорожные приступы, гемипарезы, на- 
рушения зрения и (или) речи. Состояние 
ухудшается во время беременности. 
Популяционная частота 1:50000. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : гемор- 
рагические состояния. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВШеаи А., РІаисИи //., .Іасцшті А. еі аі. 
Ьа §епораіЬіе сіе Кепсіи-Охіег сіагіі 1е 
Наиі — )ига: сопѵег§епсе8 с1е$ арргосЬех 
теіЬосІоІо^іциея сіе Іа сІетозгарЬіе ЬІ8Іо- 
гіцие ег сіе Іа §епеііяие. - 1. Сепеі. Нит., 
1980, ѵ. 28, р. 127-147. 


ТЕРАТОМА КРЕСТЦОВО-КОПЧИ- 
КОВАЯ (8АСКОСОССѴСЕАЬ ТЕРА- 
ТОМА). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: опухоль в копчиковой области. 

Клиническая характеристика. Лока- 
лизация крестцово-копчиковых тератом 
может быть различной: они могут 
быть преимущественно наружными 
(47%), частично располагаться в тазо- 
вой области (34%), в брюшной и та- 
зовой полостях (9%), пресакрально без 
внешних проявлений (10%). Опухоль 
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состоит из плотных и кистозных обра- 
зований; у 76% больных она разви- 
вается в первые 2 мес жизни, и в этом 
случае вероятность малигнизации опу- 
холи составляет 10%. С возрастом риск 
малигнизации возрастает. 

Популяционная частота — 1 :40 000 
живорожденных. 

Соотношение полое — М1 :ЖЗ. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: менин- 
гоцеле в сакральной области. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

А$Нсга/і К. IV., НоМег Т. Н., Наггіз й. У. 
Ратіііаі ргезасгаі Іегаіота,— ВіпЬ ОеГес(8, 
1975, ѵ. XI (5), р. 143-146. 

Оигкіп-8іатт Н. V., СіІЬегі Е. Г., 
СапісИ О. У. а. Орііх У. М. Ап шш$иаІ 
сіузріазіа таІГогтаІіоп — сапсег вупсіготе 
іп 1\ѵо раПепІ8. - Ат. }. Месі., 1978, ѵ. 1 
р. 279-289. 


ТЕСТИКУЛЯРНАЯ ФЕМИНИЗА- 
ЦИЯ ПОЛНАЯ (ТЕ8ТІС11ЕАК РЕМІ- 
М2АТІОІЧ СОМРЬЕТЕ ТУРЕ). 

Синоним : мужской псевдогермафро- 
дитизм. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: аменорея, бесплодие, недоразви- 
тие вторичных половых признаков; 
кариотип 46, ХУ. 

Клиническая характеристика. При 
синдроме тестикулярной феминизации 
у индивидов с 46, XV кариотипом 
наружные половые органы сформиро- 
ваны по женскому типу, половые же- 
лезы представлены яичками. Внешне 
индивиды с полной тестикулярной фе- 
минизацией выглядят как женщины, 
имеют нормально развитые молочные 
железы с дифференцированной желе- 
зистой тканые. Однако соски часто 
слабо пигментированы. Телосложение 
и рост нормальные. В некоторых 
случаях отмечаются диспропорциональ- 
но длинные конечности с крупными 
кистями и стопами. Подмышечное и 
лобковое оволосение скудное. Психо- 
сексуальное поведение соответствует 
женскому. Характерны аменорея и бес- 
плодие. Влагалище оканчивается слепо, 
имеет меньшую, чем в норме, длину; 
матка и маточные трубы отсутствуют. 
Яички имеют нормальные размеры и 
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могут локализоваться внутрибрюшин- 
но, в паховом канале и в половых 
губах, т. е. по ходу опускания яичек. 
Тестикулы, расположенные в паховом 
канале, могут формировать паховые 
грыжи, которые встречаются у 50% па- 
циентов. Уровень тестостерона и фол- 
ликулостимулирующего гормона в 
плазме в пределах нормы, а лютеини- 
зирующего гормона — повышен. Часто- 
та новообразований гонад повышена, но 
до 25 — 30- летнего возраста риск их 
возникновения низкий. В постпубертат- 
ном периоде наиболее распространены 
тубулярные аденомы. У некоторых ин- 
дивидов с тестикулярной феминизацией 
отмечаются гипертрофия клитора и 
срастание губно-мошоночных складок 
— так называемая неполная тестикуляр- 
ная феминизация. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж0. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы псевдогермафродитизма. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СгіДіп У. Е., ІѴіІ5оп У. О. ТЬе зупйготез 
оГ асііѵііу апйго§еп гезізіепсе,— №\ѵ Еп§1. 3. 
Мей.. 1980, ѵ. 302, р. 198-209. 

Каи/тап М., Рігіаку Е., Ваігсі Р. А. а. МсСі- 
Ніѵгау В. С. Сотріеіе апйго§еп іпзеп- 
зіііѵііу \ѵііЬ погтаі атоипі оГ 5-а1рЬа-йі- 
Ьуйгоіезіозіегопе-Ыпйіп^ асііѵііу т ІаЬіит 
тащз $кіп ГіЬгоЫа8і8. — Ат. I. Мей. Ое- 
пеі., 1979, ѵ. 4, р. 401 -411. 

5 ІепсИеѵег М. А., /V# А., Л о пен О. К. а. У а- 
г\І5 У. А. Тсзіісиіаг Гетіпігаііоп зупйготе. 
СЬготозотаІ, ЫзІо1о§іс апй §епеІіс зіийіез 
іп а 1аг§е кіпйгей. — ОЪзІеІ. Оупес., 1969, 
ѵ. 33, р. 649-657. 


ТИМУСА АГЕНЕЗИЯ (ТНѴМІС 
АСЕХЕ8І8). 

Синоним: синдром Ди Джорджи; 
врожденное отсутствие тимуса и пара- 
щитовидных желез. 

Минимальные диагностические приз- 
наки : врожденный гипопаратиреоз, 
отсутствие тимуса; нарушение клеточ- 
ного иммунитета с уменьшением числа 
Т-клеток. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ные черты лица: гипертелоризм, анти- 
монголоидный разрез глазных щелей, 


укороченный фильтр, микрогнатия, 
низко расположенные уши. У новорож- 
денных отмечаются гипокальциемичес- 
кие судороги. Старшие дети страдают 
от генерализованных инфекций — на- 
блюдаются хронические риниты, пнев- 
монии, абсцессы, септицемия, грибковая 
инфекция. Отмечаются слабость, от- 
сутствие аппетита. В некоторых слу- 
чаях описаны расщепление язычка, 
врожденные пороки сердца и крупных 
сосудов, атрезия пищевода, гипотиреоз, 
нефрокальциноз. Биохимически выяв- 
ляются гипокальциемия и гиперфос- 
фатемия, а иммунологическими метода- 
ми — нарушение трансформации лимфо- 
цитов под влиянием ФГА и антигенов, 
снижение количества Т-клеток. Наруше- 
ния гуморального иммунитета отсутст- 
вуют. 

При рентгенологическом исследова- 
нии грудной клетки выявляется апла- 
зия вилочковой железы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 :Ж1. 

Тип наследования неизвестен, предпо- 
лагается аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: агамма- 
глобулинемия Х-сцепленная инфантиль- 
ная; другие иммунодефицитные со- 
стояния. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЕіСеог%е А. М. Соп§епііа1 аЬзепсе оГ іЬе 
іЬутиз апй ІІ8 іттипоіофс соп^иепсез : 
сопсшгепсе ѵѵііЬ соп^епііаі ЬурорагаіЬугоі- 
Йізт. — Іп: 1ттипо1о§іс ОеПсіепсу Оізеа- 
зез/Ей. К. А. Ооой. Ыеѵѵ Уогк, 1968, р. 
116-123 


ТИРЕОТРОПНОГО ГОРМОНА ДЕ- 
ФИЦИТ ИЗОЛИРОВАННЫЙ (ТНѴ- 
КОТКОР^ ЦЕЕІСІЕІМСѴ І80БАТЕО). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: снижение концентрации тирео- 
тропного гормона (ТТГ) и тироксина 
в крови. 

Клиническая характеристика. Недос- 
таточность ТТГ приводит к вторично- 
му гипотиреозу различной степени вы- 
раженности. Из-за неспецифичности 
симптомов (головокружение, слабость, 
запоры, признаки стенокардии и др.) 
заболевание диагностируется во взрос- 
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лом возрасте. Лишь при тяжелых пора- 
жениях у больных отмечаются умствен- 
ная отсталость, сухая отечная кожа, 
грубый голос и задержка созревания 
костей. Окончательный диагноз ста- 
вится на основании низкого уровня ТТГ 
и тироксина. 

Популяционная частота неизвестна. 
Очень редкое состояние. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: карлико- 
вость пангипопитуитарная семейная; 
кретинизм специфический неэндеми- 
ческий; дисгенезия щитовидной железы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

РШтап У. А., Нащіег Е. О., Нег.чНтап У. М. 
а. РШтап С. 8. НуросЬаІашіс ЬуроіЬу- 
гоісіізт. - Еп^І. Т Мей., 1971, ѵ. 285 
р. 844-845. 

ТИРОЗИНЕМИЯ (ТѴК08РЧЕМІА). 
Минимальные диагностические приз- 
наки: повышение уровня тирозина 
в плазме (3 мг/100 мл); соотношение 
фенилаланин/тирозин менее 1 ; гипер- 
экскреция с мочой р-гидроксифенил- 
лактиновой кислоты, р-гидроксифенил- 
пировиноградной кислоты, р-гидрокси- 
фенилацетатной кислоты. 

Клиническая характеристика. Выде- 
ляют две клинические формы тирози- 
немии. Большинство случаев составляет 
острая форма с началом в возрасте 
2 — 7 мес и смертью до 1 года. Основ- 
ными ее симптомами являются подъ- 
емы температуры, летаргия, беспо- 
койное поведение, почти во всех слу- 
чаях — отсутствие аппетита. Характер- 
ны рвота, отставание в физическом раз- 
витии, гепатомегалия с увеличением 
объема живота, развитием цирроза 
(80%). В половине случаев отмечаются 
отеки, асцит, необычная окраска кожи. 
У V з пациентов в терминальной ста- 
дии наблюдаются анемия, желтуха, ме- 
лена, спленомегалия, гематурия, диарея, 
экхимозы. У небольшого числа боль- 
ных описана хроническая форма на- 
следственной тирозинемии. При этой 
форме симптомы рахитоподобного со- 
стояния (остеопороз, остеомаляция, 
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искривление длинных трубчатых костей) 
являются вторичными по отношению 
к дисфункции канальцев почек; цирро- 
тические изменения печени выражены 
гораздо слабее. Больные обычно поги- 
бают в возрасте до 10 лет от пече- 
ночной недостаточности. Умственная 
отсталость и неврологические измене- 
ния — непостоянные симптомы. Биохи- 
мически в крови определяются повы- 
шенная концентрация тирозина — свы- 
ше 3 мг/100 мл (при норме 1 мг/100 мл), 
постоянная гиперэкскреция с мочой 

р-гидроксифенилацетатной кислоты, 
р-гидроксифенилпировиноградной кис- 
лоты и р-гидроксифениллактиновой 
кислоты. Уровень фенилаланина плаз- 
мы в пределах нормы. Кроме этого, 
находят генерализованную аминацид- 
урию, гиперфосфатурию. Основным де- 
фектом, возможно, является дефицит 
оксидазы р-гидроксифенилпировино- 
градной кислоты, приводящий к тиро- 
зинемии и тирозинурии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: транзи- 
торная тирозинемия и тирозинурия у 
новорожденных. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сепіг 7., УауепЬиг% К. а. Іеііегхігот К. 

Тугокіпетіа,— 1. Рейіаі., 1965, ѵ. 12, р. 670- 


ТОКСОПЛАЗМОЗ ВРОЖДЕННЫЙ 
(Т0Х0РБА8М08І8 8ѴХИКОМЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: высокий титр токсоплазменных 
антител; повышенный уровень 1§М 
в крови матери и ребенка; обнаружение 
возбудителя в тканях и жидкостях 
организма. 

Клиническая характеристика. Боль- 
шинство инфицированных внутриут- 
робно детей не имеют никаких клини- 
ческих симптомов заболевания. Лишь 
У Ю% инфицированных новорожденных 
отмечаются тяжелые нарушения, при- 
чем в половине случаев поражены 
только органы зрения (хориоретинит 
и микрофтальмия). В случаях генера- 


лизованной инфекции у ребенка обна- 
руживаются цианоз, гепатоспленоме- 
галия, желтуха, тромбоцитопеническая 
пурпура, отеки и пневмония. Кроме 
этого, имеют место гидроцефалия или 
микроцефалия. Классическая триада 
симптомов врожденного токсоплазмоза 
(хориоретинит, гидроцефалия и внутри- 
мозговые петрификаты) встречается 
в очень небольшом числе случаев. 
Впоследствии развиваются умственная 
отсталость, судорожный синдром. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 
Дифференциальный диагноз : феталь- 
ный синдром краснухи; фетальный ци- 
томегаловирусный синдром; эритро- 
бластоз фетальный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

йе5топІ5 С., Соиѵгеиг 7. Сопцепііаі 
Іохоріазшозі». А ргозресііѵе Пікіу оГ 378 
рге^папсіев. — 1Че\ѵ Епф. 3. Мей., 1974, 
ѵ. 290, р. 1110. 


ТОЛСТОЙ КИШКИ АТРЕЗИЯ 
ИЛИ СТЕНОЗ (СО^ОN АТКЕ8ІА ОК 
8ТЕГЧ08І8). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: непроходимость толстой кишки. 

Клиническая характеристика. Ос- 
новным признаком является нижняя 
кишечная непроходимость с вздутием 
живота и запорами. Позднее появ- 
ляется рвота желчью. Непроходимость 
толстой кишки подтверждается рент- 
генологическим обследованием. Раз- 
личают мембранозную, тяжеобразную 
формы атрезий и атрезию в виде изо- 
лированных слепых концов с дефектом 
брыжейки. Атрезия дистальной части 
толстой кишки может сочетаться с тя- 
желыми пороками брюшной стенки, 
ануса и прямой кишки, с экстро- 
фией мочевого пузыря и цековизикаль- 
нѳй фистулой (экстрофия клоаки). Ат- 
резия кишечника вследствие нарушения 
кровоснабжения брыжейки. 

Популяционная частота — 1:1 500 — 
1 :20 000 живорожденных. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 

Дифференциальный диагноз : атрезия 
тонкой кишки ; неперфорированный 


анус; атрезия или стеноз толстой 
кишки в сочетании с аганглиозом и 
гастросхизисом. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ве пакта К.. Рирраіа В. Ь., Мапдигіеп Н. Н. 
еі аі. Еашіііаі оссигепсе оГ соп§епііа1 соіопіс 
аігезіа. — Е РейіаЕ, 1981, ѵ. 99, р. 435 — 
436. 


ТОНКОЙ КИШКИ АТРЕЗИЯ ИЛИ 
СТЕНОЗ (ІІ8ТЕ8ТШАЬ АТКЕ8ІА ОК 
8ТЕГЧ08І8). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: обструкция кишечника, подтверж- 
денная рентгенологически. 

Клиническая характеристика. Стеноз 
или атрезия кишечника проявляются 
увеличением живота, рвотой, запора- 
ми. Диагноз подтверждается рентгено- 
логическим исследованием с барием. 
Атрезия тощей кишки встречается в 
50% случаев, подвздошной — в 43%, 
в 7% — имеет место атрезия всей 
тонкой кишки. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 :Ж1. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : атрезия 
или стеноз двенадцатиперстной кишки; 
муковисцидоз; аганглиоз толстой киш- 
ки. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Мізкаіапу Н. С., Марат Р. В. Еашіііаі )фипа1 
аігезіа : іЬгее сахез іп опе Гашііу. — 1. Ре- 
ёіаі., 1968, ѵ. 73, р. 753-755. 

КіскНат Р. Р., Кагріш М. Еашіііаі апй 
Негесіііагу іпіезііпаі аігезіа.— Неіѵ. Раейіаі. 
Асіа, 1971, ѵ. 26, р. 561-564. 


ТОРСИОННАЯ ДИСТОНИЯ (ТОК- 
810N ОѴ8ТОМА). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: торсионная дистония. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание заключается в прогрессирующем 
нарушении движений тела, проявляю- 
щемся фиксированным положением ко- 
нечностей, частей туловища, головы 
и шеи. Главными симптомами яв- 
ляются судорожный спазм и искрив- 
ление тела и конечностей. Спазмы не 
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стереотипны, и могут наблюдаться 
самые необычные позы тела и конеч- 
ностей. Поражение вначале затраги- 
вает нижние конечности, а затем рас- 
пространяется на другие части тела. 
Иногда первым проявлением заболева- 
ния может быть кривошея. Предпола- 
гается существование двух форм тор- 
сионной дистонии : аутосомно-рецес- 
сивной с ранним началом, быстрым 
течением и меньшим вовлечением акси- 
альной мускулатуры и аутосомно-доми- 
нантной с поздним началом, реци- 
дивирующим течением и вовлечением 
аксиальной мускулатуры. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный, аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз : хорея Г ен- 
тингтона ; гепатолентикулярная дегенера- 
ция; церебральный паралич. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЕМгісІ%е К. ТЬе Іогеіоп сіуЛопіаз: Іііегаіиге 
геѵіеѵѵ апсі §епеііс апсі сііпісаі зіисііез. - Ыеи- 
го1о§у, 1970, ѵ. 20, р. 1—78. 


ТРАНСГЛЮКУРОНИЛАЗЫ ДЕФИ- 
ЦИТ (ТКА^СИіСШОІМѴЕА8Е Г)Е- 
ЕІСІЕІѴСѴ). 

Синонимы : синдром Криглера — Най- 
яра; желтуха с отсутствием билирубин- 
диглюкуронида в желчи; дефицит пе- 
ченочной глюкуронилтрансферазы I типа; 
негемолитическая гипербилирубинемия. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: персистенция желтухи новорож- 
денных при отсутствии гемолиза; 
концентрация билирубина в сыворотке 
крови в пределах 340 ммоль/л; от- 
сутствие билирубиндиглюкуронида в 
желчи. 

Клиническая характеристика. С рож- 
дения появляется и интенсивно нарас- 
тает желтуха. В крови повышен, уровень 
непрямого билирубина. Печень и селе- 
зенка не увеличены. Развиваются 
симптомы ядерной желтухи: судороги, 
гиперрефлексия, мышечный гипертонус, 
симптом «заходящего солнца». Ядер- 
ная желтуха может также провоциро- 
ваться недоношенностью и незре- 
лостью, инфекциями, гипоксией. В 75% 
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случаев проявления ядерной желтухи 
приводят к смерти в течение 5 лет 
жизни. Физическое и психомоторное 
развитие детей значительно отстает 
от нормы. Отсутствует активность глю- 
куронилтрансферазы печени. Экс- 
креция глюкуронида после введения 
ментола, салициламида, п-ацетил-р- 
аминофенола или радиоактивного тет- 
рагидрокортизона уменьшается до 25% 
от нормы. Экскреция уробилиногена 
с фекалиями низкая (40 — 50% от 
нормы). Анемии нет. Количество 
уробилина в моче в пределах нормы, 
в желчи отсутствует прямой билиру- 
бин; функциональные пробы печени па- 
тологии не выявляют. Морфологи- 
ческих изменений в ткани печени не от- 
мечается. Характерен выраженный де- 
фицит глюкуронилтрансферазы в пе- 
чени. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы гипербилирубинемии. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ВІитетсНеіп 8., КаІІеп. К. У., Зіогеу В. 
еі, аі. Ратіііаі попЬетоІугіс іаисіісе ѵѵііЬ 
Іаіе опзеі оГ пеигоіофсаі сЬапае. — Ресііаігісз 
1968, ѵ. 42, р. 786-792. 


ТРИПТОФАНА МАЛЬАБСОРБЦИЯ 
(ТКѴРТОРНАХ МАІ.АВ80КРТЮМ). 
Синоним: синдром голубых пеленок. 
Минимальные диагностические приз- 
наки: синяя окраска мочи; гиперкаль- 
циемия; повышение концентрации про- 
изводных индола в моче. 

Клиническая характеристика. Наиболее 
постоянным признаком синдрома яв- 
ляется голубое окрашивание пеленок, 
обусловленное преобразованием ин- 
дольных соединений в моче с образо- 
ванием синего индиго. Кроме этого, 
характерна гиперкальциемия, ведущая 
к нефрокальцинозу. У больных отме- 
чаются отставание в росте, раздражи- 
тельность, запоры. Заболевание обус- 
ловлено нарушением всасывания трип- 
тофана, распадающегося под действием 
бактерий. Образуются индолуксусная 
кислота, индолацетиловый глутамин, 


индолацетамид и индикан. Эти соеди- 
нения претерпевают ферментные пре- 
вращения в моче, приводя к голубой 
окраске пеленок. Концентрация трип- 
тофана в кале повышена. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — неизвестно. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-рецессивный или Х-сцеплен- 
ный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: Хартнапа 
синдром; фенилкетонурия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
йгиттопд К. N.. МісНаеІ Р., ІЛзігот К. А. 
а. Соосі К. А. ТЬе Ыие сііарег вупсіготе: 
Гатіііаі Ьурегсаісетіа ѵѵіШ перЬгосаІсіпо- 
8І8 апй іпёісапигіа. А пе\ѵ Гатіііаі (Іізеаве, 
ѵѵііЬ Йеііпіііоп оГ іЬе теІаЬоІіс аЬпогтаІі- 
іу. - Ат. Т Мей., 1964, ѵ. 37, р. 928-948. 


ТРИХО-РИНО-ФАЛАНГЕАЛЬНЫЙ 
СИНДРОМ, ТИП I (ТКІСНОКНІІМО- 
РНАЕА1ЧСЕАЕ 8ѴХИКОМЕ, ТѴРЕ 1). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: грушевидный нос; редкие волосы; 
конические эпифизы. 


Клиническая характеристика. Типич- 
ны: отставание в росте; лицо с груше- 
видным носом, длинным фильтром, 
оттопыренными ушами, микрогнатией 
(рис. 112, а); редкие, тонкие, ломкие, 
крайне медленно растущие волосы; 
тонкие ногти. Отмечается деформация 
проксимальных межфаланговых сус- 
тавов. Наблюдаются укорочение мета- 
карпальных и метатарзальных костей, 
особенно IV — V, расширение средних 
межфаланговых суставов с образова- 
нием конических эпифизов (рис. 112, б), 
в частности II — III пальцев кистей 
и стоп, расщепление дистальных 
эпифизов лучевой кости, крыловидные 
лопатки. Характерен преждевременный 
синостоз ростковых зон. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный, но описаны случаи с ауто- 
сомно-рецессивным типом наследова- 
ния. 

Дифференциальный диагноз : трихо- 
рино-фалангеальный синдром, тип II. 



Рис. 112. Трихо-рино-фалангеальный синд- 
ром, тип I. 

а - внешний вид больной; б - коническая форма 
дистальных фаланг. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Бочкова Д. Н., Кузьмина Н. Н. Трихо- 
рино-фалангеальный синдром у девочки 
с пролапсом митрального клапана. — Пе- 
диатрия, 1979, №8, с. 65 — 66. 

Реггатіеі А., Кетігег 7., Бает Р. а. Саіѵо М. 
ТЬе ІгісЬо-гЫпо-рЬа1ап§еа1 зупйготе: ге- 
рогі о! 4 Гатіііаі сазез Ье1оп§іп§ Іо 4 §епе- 
гаііопз. - Неіѵ. Раейіаі. Асіа, 1980, ѵ. 35, 
р. 559-567. 


ТРИХО-РИНО-ФАЛАНГЕАЛЬНЫЙ 
СИНДРОМ, ТИП I (ТКІСНО-КНІІЧО- 
РНАЬАМСЕАЬ 8ѴІѴОКОМЕ, ТИП II). 

Синонимы: синдром Лангера-Гидиона; 
трихо-рино-аурикулофалангеальная ди- 
сплазия с множественными экзостозами; 
акродисплазия с экзостозами. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: грушевидный нос; конические 
эпифизы; множественные экзостозы. 

Клиническая характеристика. Череп- 
но-лицевые аномалии: длинный груше- 
видный нос, длинный фильтр, гипер- 
плазия нижней челюсти, тонкая верхняя 
губа и большие оттопыренные уши. 
Волосы на голове тонкие. Иногда с 
рождения имеется умеренная микроце- 
фалия. Впоследствии отмечаются умст- 
венная отсталость различной степени, 
задержка речевого развития. Харак- 
терны множественные хрящевые экзос- 
тозы, приводящие к асимметричному 
росту конечностей, искривление позво- 
ночника, истончение ребер, постнаталь- 
ное отставание в росте, конические 
эпифизы с клинобрахидактилией, уко- 
рочение одной или нескольких фаланг 
пястных костей. Изменения головок бед- 
ренных костей могут напоминать изме- 
нения при болезни Пертеса. У ново- 
рожденных может отмечаться избыточ- 
ная кожа. У некоторых больных описаны 
мышечная гипотония и гиперподвиж- 
ность суставов, крыловидные лопатки, 
пигментные невусы, снижение слуха, пов- 
торные респираторные инфекции. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования неизвестен; все опи- 
санные случаи спорадические. 

Дифференциальный диагноз : трихо- 
рино-фалангеальный синдром, тип I; 
множественные хрящевые экзостозы. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

МігасНі 8., Коуапі Н., Окі Т. а. О у по Т. 
Еатіііаі ІгісЬо-гЬіпо-рЬа1ап§еа1 зупйгогае 
Іуре II. — Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 19, р. 1 49 — 
155. 

7.аЬеІ В., Ваитапп И'. Еап§ег-Оіес1іоп 
зупйготе \ѵііЬ іпіегзгіііаі 8ц-с1е1еІіоп. — 
Ат. I. Мей. Оепеі., 1982, ѵ. 11, р. 353 — 
358. 


ТРОМБОЦИТОПЕНИЯ С ОТСУТ- 
СТВИЕМ ЛУЧЕВОЙ КОСТИ 
(ТНКОМВОСѴТОРЕМА ѴѴІТН 
АВ8ЕІЧТ КАИШ8). 

Синоним: ТАК-синдром. 

Заболевание впервые описано в 1956 г. 
Н. Огозз с соавт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: снижено количество тромбоци- 
тов; двустороннее отсутствие или 
гипоплазия лучевых костей. 

Клиническая картина. Тромбоцито- 
пения отмечается в 100% случаев и по- 
является в первые 4 мес жизни, но 
с возрастом число тромбоцитов повы- 
шается до нормального уровня. Тром- 
боцитопенические кризы могут прово- 
цироваться стрессом, инфекциями и 
хирургическим вмешательством. Нару- 
шена агрегация тромбоцитов и умень- 
шено время их жизни. Мегакариоциты 
отсутствуют в 66% случаев; в 12% 
случаев их количество снижено, они 
уменьшены в размерах, базофильные 
и вакуолизированные; у 12% больных 
мегакариоциты находятся в инактиви- 
рованном состоянии. В 60 — 70% слу- 
чаев заболевания отмечается лейке- 
моидная реакция на 1-м году жизни, 
особенно в период кровотечений; в это 
время нарастает тромбоцитопения и 
появляется гепатоспленомегалия. 

Основной скелетной аномалией яв- 
ляется двустороннее отсутствие или 
гипоплазия лучевой кости (100%), часто 
в сочетании с аномалиями кисти 
(ограничение разгибания, радиальная 
девиация, гипоплазия карпальных кос- 
тей и фаланг при обязательной сохран- 
ности I пальца) (рис. 113, а, б), уко- 
рочением и деформацией локтевой 
кости, отсутствием ее (в 20% случаев — 
двусторонним, 8% — односторонним). 
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аномалией плеча (50%). В отдельных 
описаниях отмечены вывихи бедер, 
надколенника, тугоподвижность колен- 
ного сустава, варусная деформация 
нижних конечностей, косолапость, тет- 
рафокомелия, аномалии ребер и позво- 
ночника, в том числе хріпа ЬіГісіа, бра- 
хицефалия, синдактилия. В 30% случаев 
имеют место врожденные пороки 
сердца, наиболее часто — тетрада Фал- 
ло и дефект межпредсердной перего- 
родки. В редких случаях отмечаются 
почечная патология, дивертикул Мек- 
келя. Со стороны органов зрения 
встречаются косоглазие, глаукома. Воз- 
можна умственная отсталость как 
следствие внутримозговых кровоизлия- 
ний. В 35 — 40% случаев больные 
умирают от кровотечения. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: панцито- 
пении Фанкони синдром; Холта-Орама 
синдром; хромосомы 18 трисомии син- 
дром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Рфеі/фег Я. А. ТЬе рЬосотеІіа-іЬготЪосуЮре- 
піа $упёготе. А Го11о\ѵ-ир герогі. - Нитап- 
ёепеіік, 1975, Вё. 26, 8. 157-158. 

Яау К. еі аі. Ьохѵег ІітЬ апотаііея іп іЬе 
іЬготЬосуіорепіа аЪвепІ-гаёіиз (ТАК) зупё- 
готе. - Ат. 7. Нит. Сепеі., 1980, ѵ. 7 
р. 523-528. 

Ееетапоѵа Е. 8ипёгот ТАК и Іги пергі- 
Ьи/пусЬ ёеіі. — С$. реёіаі., 1985, г. 40, 1.40. 

ТУБЕРОЗНЫЙ СКЛЕРОЗ (ТЕІВЕ- 
КОС8 8СТЕК08І8). 

Синонимы: синдром Ьурневиля, себо- 
рейная аденома, судороги и умственная 
отсталость. / 

Впервые описан в 1862 г. Р. КескИп)*- 
Ьаи$еп. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: себорейная аденома; судороги; 
умственная отсталость. 

Клиническая характеристика. Забо- 
левание проявляется в возрасте 2 — 
5 лет. Наиболее постоянными его 
признаками являются судороги (в 93% 
случаев), причем наблюдаются как 
большие судорожные приступы, так 
и малые припадки, кивки (салаамовы 



Рис. 113. Синдром тромбоцитопении с отсут- 
ствием лучевой кости. 

а — внешний вид больного (лучевая косорукость, 
варусная деформация нижних конечностей); б - 
больной ребенок с фокомелией. 
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Рис. 114. Поражение кожи лица при тубероз- 
ном склерозе. 


судор 9 Ги). Умственная отсталость от 
умеренной до выраженной отмечается 
у 75% больных. Могут обнаруживаться 
гидроцефалия, пирамидные и экстрапи- 
рамидные симптомы. Поражение кожи 
включает аденому сальных желез на 
щеках (в виде «бабочки»), представ- 
ленную розовыми и красными папу- 
лами; шагреневые утолщения кожи 
(рис. 114), депигментированные пятна 
неправильной формы, фиброматозные 
подкожные узелки, «кофейные» пятна, 
ангиэктазии, белые невусы (отли- 
чаются от витилиго наличием мелано- 
цитов без меланина), факоматозные из- 
менения (70%). Отмечаются опухолевид- 
ные изменения сетчатки, в части слу- 
чаев — глаукома. Описаны опухоли пече- 
ни, почек, селезенки, легких, которые 
склонны к малигнизации. При рент- 
генографии черепа у 50% больных 
выявляются кальцификаты, чаще в об- 
ласти желудочков, мозжечка, базаль- 
ных ганглиев. Рентгенография костей 
кисти демонстрирует кистозные измене- 
ния фаланг (66%) с участками периос- 
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тального утолщения. Биопсия аденом 
сальных желез выявляет гамартомы из 
многих клеточных элементоз, включая 
клетки сальных желез, гладких мышц 
и волосяных фолликулов. В некоторых 
случаях отмечаются рабдомиома серд- 
ца, гипотиреоз, астроцитома. Течение 
заболевания прогрессирующее, боль- 
шинство больных умирают в 20 — 25 лет. 
Популяционная частота — 1 : 100000. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный (85% случаев — результат но- 
вых мутаций). 

Дифференциальный диагноз : нейро- 
фиброматоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кткіоп А. К., 8кау\ѵіп В. А. ТиЬегои» 
8с1его8І5: ро$8ІЫе тобііісаііоп оГ рЬепоІуріс 
ехрге88Іоп Ьу ап ипіікесі ботіпапі §епе,— 
1. Меб. Оепеі., 1979, ѵ.16, р. 32 — 35. 
Н'іі.тп ]., Сапег С. О. Оепеіісз оГ ІиЬегоив 
8с1его8І8. — Ьапсеі, 1978, ѵ. 1, р. 340. 


УДЛИНЕНИЕ ИНТЕРВАЛА <ДГ БЕ? 
ГЛУХОТЫ (ЬОІЧС ОТ 8ѴІЧЮКОМЕ 
\ѴІТНОЕГГ ОЕАР1ХЕ88). 

Синоним: синдром Уорда-Романо. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: характерные изменения на ЭКГ. 

Клиническая характеристика. Обмо- 
рочные состояния появляются в детс- 
ком возрасте. Они могут быть лег- 
кими, преходящими или тяжелыми, 
с длительным бессознательным перио- 
дом и даже приводить к внезапной 
смерти, что является частым исходом 
данного заболевания. Приступы прово- 
цируются сильными эмоциями или фи- 
зической нагрузкой. Частота их ко- 
леблется от нескольких приступов 
в месяц до 1—2 эпизодов за всю 
жизнь. На электрокардиограмме выяв- 
ляется удлинение интервала ()Т, иногда 
амплитуда Т снижена. Зубец Т может 
спонтанно из положительного ста- 
новиться отрицательным. Причиной 
смерти является асистолия. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный. 



Дифференциальный диагноз : кардио- 
аудиторный синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ѵап сіег Зігаіеп Р. ]. С. а. Вгиіп.ч С. Ь. 
А Гатііу ѵѵіііі ЬегіІаЫе еІесігосагсііоцгарЬіс 
0-Т рго1оп§аііоп. - Т Мей. Оепеі., 1973, 
ѵ. 10, р. 158-160. 

УШЕРА СИНДРОМ (ШНЕК 8Ѵ№- 
КОМЕ). 

Синоним : врожденная нейросенсорная 
глухота и пигментный ретинит. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: сочетание врожденной глухо- 
немоты с прогрессирующим пигмент- 
ным ретинитом. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны врожденная потеря слуха по нейро- 
сенсорному типу разной степени 
выраженности, отсутствие вестибуляр- 
ных реакций и медленно прогресси- 
рующий пигментный ретинит с началом 
на 1-м или 2-м десятилетии жизни. 
Из других глазных симптомов могут 
наблюдаться катаракта, макулярная 
дегенерация, иногда — глаукома. В не- 
которых случаях отмечаются умственная 
отсталость и психозы (наиболее час- 
то — шизофрения). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: пигмент- 
ный ретинит с приобретенной потерей 
слуха; Хальгрена синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Оаѵепроп 8. Ь. Н , О' Ыаиііаіп 8., Отепп С. 8. 
а. тікие К. і. ІІзЬег зупёготе іп Гош 
Ьагй-оГ-1іеагіп§ зіЫіпёз. - Рейіаігісз, 1978 
ѵ. 62, р. 578-583. 


ФАБРИ БОЛЕЗНЬ (ЕАВКѴ БІ8ЕА- 
8Е). 

Синонимы : диффузная универсальная 
ангиокератома ; наследственный дисто- 
пический липидоз. 

Минимальные диагностические при- 
знаки : акропарестезии ; характерные 
кожные поражения; помутнение рогови- 
цы; повышение уровня тригексозил- 
церамида в моче, плазме, культуре 


фибробластов ; снижение активности 
Ь-галактозидазы А в плазме, лейкоци- 
тах, в слезной жидкости или культуре 
фибробластов. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны периодические мучительные акро- 
парестезии, которые с возрастом могут 
стать более частыми и тяжелыми. 
Приступы болей могут длиться не- 
сколько дней и сопровождаться неболь- 
шой лихорадкой и повышением СОЭ. 
Такая симптоматика часто приводит 
к ошибочному диагнозу ревматизма. 
Поражение сосудов кожи (ангиокерато- 
ма) обычно появляется в детстве и 
прогрессирует с годами. Ангиокератома 
локализуется в области пупка и на 
коленях, не бледнеет при надавливании. 
К глазным симптомам заболевания 
относятся расширение и извилистость 
конъюнктивальных сосудов и сосудов 
сетчатки, а также помутнение рогови- 
цы. С возрастом в патологический 
процесс вовлекаются почки и сердечно- 
сосудистая система. Повышается арте- 
риальное давление, появляется гипер- 
трофия левого желудочка, развиваются 
ишемия миокарда, нарушение мозгового 
кровообращения, а со стороны желу- 
дочно-кишечного тракта отмечаются 
такие симптомы, как тошнота, рвота, 
диарея и абдоминальные боли. Наблю- 
дается сухость кожи. Поражения кост- 
но-мышечной системы включают де- 
формацию дистальных межфаланговых 
суставов, остеопороз позвонков и асеп- 
тический некроз головки бедренной 
и таранной костей. Пациенты, страдаю- 
щие болезнью Фабри, имеют небольшую 
гипохромную микроцитарную анемию. 
У многих мужчин-гемизигот отме- 
чаются задержка роста или полового 
созревания, жалобы на усталость и сла- 
бость. Смерть наиболее часто насту- 
пает от уремии или сосудистых пора- 
жений сердца и головного мозга на 
4-м десятилетии жизни. Женщины- 
гетерозиготы могут не иметь симпто- 
мов заболевания или иметь те же 
симптомы, но в более легкой форме. 
Кожные проявления и помутнение 
роговицы есть у большинства носитель- 
ниц гена болезни Фабри. 

Популяционная частота — 1 : 40 000. 
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Соотношение полов — М 1 : ЖО. 

Тип наследования — Х-сцепленный ре- 
цессивный с полной пенетрантностью 
и различной экспрессивностью у геми- 
зигот. Проявления у женщин-гетеро- 
зигот сильно варьируют. 

Дифференциальный диагноз: наследст- 
венная геморрагическая телеангиэкта- 
зия; ревматическая лихорадка. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Васк О., Кохептапп Е., Кагпі А. а. СоИеп Т 
Рзеисіосіейсіепсу о Г аІрЬа-^аІасІояіёазе А. — 
Сііп. Оепеі., 1982, ѵ. 21, р. 59 — 64. 

Веаисіеі А. Ь., Сахкеу С. Т. Оеіесііоп оГ 
РаЬгу’в (Іівеахе ЬеІегогу§оІе8 Ьу Ьаіг 
гооі апа1у8І8. — Сііп. Оепеі., 1978, ѵ. 13, 
р. 251-258. 


ФАГОЦИТОЗА ДЕФЕКТ (РБА8МА- 
А880СІАТЕ0 ЦЕГЕСТ ОР РНАСО- 
СѴТ08І8). 

Синоним: болезнь Лейнера. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: дефект фагоцитоза, выявляемый 
іп ѵііго. 

Клиническая характеристика. Забо- 
левание проявляется вскоре после 
рождения повторными инфекциями, 
включая генерализованный себорейный 
дерматит и хроническую диарею, 
резистентную к антибиотикотерапии 
и диете и приводящую к кахексии. 
При лабораторных исследованиях вы- 
являются нейтрофилез, гиперглобулине- 
мия, повышение СОЭ. Бактериоло- 
гически выявляется грамотрицательная 
флора, а из грамположительных 
микробов — только 81. аигеик. В основе 
нарушения фагоцитоза лежит недоста- 
точность комплемента С5. 

Популяционная частота неизвестна 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-доминантный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
иммунодефицитные состояния. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зпусіегтап К. Оигаск О. Т., МсСаПу С. А. 
еі аі. ОеПсіепсу оГ іЬе ГіГіЬ сотропепі оГ 
сотріетепі іп Ьитап зиіуеіз: сііпісаі, 
§епеІіс аікі іттипоіоеіс зіисііеь іп а 
1аг§е кіпсігесі. — Ат. 3. Мей., 1979, ѵ. 67, 
р. 638 — 645. 


ФАЦИО-КАРДИОМЕЛИЧЕСКАЯ 
ДИСПЛАЗИЯ (РАСЮ-САКИЮМЕ- 
ЫС ОѴ8РЬА8ІА). 

Описана в 1974 г. I. Сапіи с соавт. 
Минимальные диагностические при- 
знаки : лицевые дисморфии ; врож- 
денные пороки сердца; мезомелическое 
укорочение конечностей. 

Клиническая характеристика. К чис- 
лу лицевых аномалий относятся эпи- 
кант, гипертелоризм, микростомия, 
микрогнатия, микроглоссия, деформи- 
рованные ушные раковины (большая 
мочка, маленький завиток). Больные 
низкого роста вследствие мезомели- 
ческого укорочения конечностей. Отме- 
чаются гипоплазия лучевой и локтевой 
(больше- и малоберцовой) костей, ради- 
альная девиация кистей, гипоплазия 
I пальца кисти, клинодактилия и 
гипоплазия V пальца, косолапость и 
сандалевидная щель. Наблюдаются 
грубые врожденные пороки сердца, 
приводящие к смерти в первые недели 
жизни. Беременность во всех описан- 
ных случаях сопровождалась многово- 
дием. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-рецессивный. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сапіи 7. М., Негпапдег А.. Катігеі 7. еі аі. 
ЬеіЬаІ Гасіосапііотеііс сіузріазіа : а пе\ѵ 
аиіовотаі гесе88Іѵе ёівогёег. — ВігіЬ Ое- 
ГесІ8, Огі§. Ап. 8ег., 1975, ѵ. XI (5), р. 91 — 
98. 


ФЕТАЛЬНЫЙ АЛКОГОЛЬНЫЙ 
СИНДРОМ (РЕТАЬ АЕСОНОЬ 
8ѴТѴОКОМЕ). 

Синоним : алкогольная эмбриофетопа- 
тия. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: пренатальная гипотрофия; мик- 
роцефалия ; умственная отсталость ; 
хронический алкоголизм матери. 

Клиническая характеристика. У детей 
с данным синдромом отмечаются низ- 
кая масса и длина тела при рождении, 
умеренно выраженная микроцефалия, 
эпикант, маленькие глазные щели, птоз 
и микрогения (рис. 115). Характерны 
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Рис. 115. Особенности строения лица у ребенка 
с фетальным алкогольным синдромом. 

Маленькие глазные щели, короткий нос, длин- 
ный фильтр, гипоплазия нижней челюсти. 


скелетные аномалии (воронкообразная 
грудная клетка, укорочение и искривле- 
ние пятых пальцев, врожденный вывих 
бедра, ограниченная подвижность сус- 
тавов), пороки сердца (чаще дефект 
межпредсердной перегородки); у маль- 
чиков — крипторхизм и гипоплазия мо- 
шонки. Отмечается умственная отста- 
лость (10 — 63). Синдром развивается 
в связи с употреблением женщиной 
этилового спирта в течение беремен- 
ности. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Зопез К. 7,., 8тіік О. \Ѵ. ТЬе Геіаі аІсоЬоІ 
«упбготе.. — Тега1о1о§у, 1975, ѵ. 12, р. 1- 
10 . 

8аиІе Н. Реіаіев А1соНо1-8упсігот. — Кііп. 
Рабіаі., 1974, Вб. 186, 8. 452-455. 


ФЕТАЛЬНЫЙ АМИНОПТЕРИНО- 
ВЫЙ СИНДРОМ (ЕЕТАЕ АМЕЧО- 
РГЕКЕЧ 8ѴІЧОКОМЕ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: применение аминоптерина во 
время беременности. 

Клиническая характеристика. Упот- 
ребление аминоптерина (от 6 до 12 мг 
в течение 2 — 5 дней) в I триместре 
беременности может вызвать угнетение 
гемопоэза у плода, некроз легких или 
надпочечников, а также гибель плода. 
Прием препарата в более поздние 
сроки может привести к развитию 
гидроцефалии, менингоэнцефалоцеле, 
расщелины губы и неба. Из лицевых 
аномалий отмечают гипертелоризм, 
широкую переносицу, микрогнатию. 
Нередко наблюдаются косолапость, уко- 
рочение предплечий, соха ѵага. Дети 
отстают в умственном развитии. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

М Нитку А.. Сгае/ /. ѴѴ. а. Саупог М. Р. 

МеіЬоІгехаІе-іпбисеб соп§епіІа1 таИогта- 

Ііоп8. -1. Ребіаі., 1968, ѵ. 72, р. "790- 

795. 


ФЕТАЛЬНЫЙ ВАРФАРИНОВЫЙ 
СИНДРОМ (РЕТАЬ \ѴАКЕАКЕЧ 
8ѴІЧОКОМЕ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки : применение матерью в I триме- 
стре беременности антикоагулянта вар- 
фарина; гипоплазия носа; аномалии 
глаз. 

Клиническая характеристика. У детей 
с этим синдромом описан целый ком- 
плекс пороков, включающий: 1) гипо- 
плазию носа (100%), атрезию хоан и 
дыхательные нарушения; 2) аномалии 
глаз (45 %) : атрофия зрительного нерва, 
слепота, гипертелоризм, катаракта, 
микрофтальмия; 3) костные аномалии 
(90%) в виде очаговой хондродиспла- 
зии; 4) умственную отсталость (36%); 
5) задержку физического развития (27 %) 
и 6) короткую шею (27%). В некото- 
рых случаях отмечаются судороги, ме- 
нингоцеле и гидроцефалия, глухота, рас- 
щепление шейных позвонков, укороче- 
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ние длинных трубчатых костей, гипер- 
трофия клитора. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 
Дифференциальный диагноз : точечная 
хондродисплазия, ризомелический тип 
и тип Конради — Хюнермана. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
8кепо<1 Р. 8., Напой И. 8. Е. ѴѴагіагіп 
етЬгуораіЬу іп 8ІЫіп§8,— Ат. I. Нит. Ое- 
пет, 1978, ѵ. 30, р. 104. 


ФЕТАЛЬНЫЙ ГИДАНТОИНОВЫЙ 
СИНДРОМ (ГЕТАЬ НѴОА1ЧТОІХ 
8ѴХБКОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: прием матерью во время беремен- 
ности противосудорожного препарата 
гидантоина. 

Клиническая характеристика. У детей 
с гидантоиновым синдромом отмечают- 
ся гипотрофия, умеренно выраженная 
микроцефалия, задержка психомотор- 
ного развития. Черепно-лицевые диз- 
морфии включают короткий нос с ши- 
рокой плоской переносицей, эпикант, 
умеренный гипертелоризм, птоз, косо- 
глазие, макростомию (рис. 116). В не- 
которых случаях описаны короткая шея 
с крыловидными складками, расщелина 
губы и неба. Из аномалий конечно- 
стей отмечается гипоплазия дистальных 
фаланг и ногтей. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Дифференциальный диагноз : синдром 
Коффина — Сириса; синдром Нунан. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НШ К. М., Ѵегтаий \Ѵ. М., Ногпіщ М. С. 

еі. а/. ІпГапІ8 ехровесі іп иіего Іо апііері- 

Іерііс с1ги§8. — Ат. 1. ЭІ8. СЬІІсі., 1974, 

ѵ. 127, р. 645. 

Ьоіап Р., Заістаппоѵа 7... Зеетапоѵа Е. 

Ееіаіпі Ьубапіоіпоѵу вупёгот. — Саз. Іёк. 

СесЬ, 1979. г. 118, 1. 371-375. 


ФЕТАЛЬНЫЙ СИНДРОМ КРАС- 
НУХИ (РЕТАЬ КШЕЕЬА 5ѴМЖО- 
МЕ). 

Синоним: синдром Грега. 

Впервые описан в 1941 г. N. Оге§§. 
Минимальные диагностические призна- 
ки: глухота; катаракта; ретинопатия; 



Рис. 116. Внешний вид ребенка с фетальным 
гидантоиновым синдромом. 

Косоглазие, короткий нос, макростомия. 

врожденный порок сердца; выделение 
вируса краснухи из различных тканей 
и органов или выявление специфических 
антител в сыворотке крови плода; за- 
болевание матери краснухой во время 
беременности. 

Клиническая характеристика. Для фе- 
тального синдрома краснухи типичны 
поражения органов зрения, слуха, а так- 
же сердца. Офтальмологически выявля- 
ются катаракта (в 80 % — двусторонняя), 
микрофтальмия, ретинопатия, помутне- 
ние роговицы, глаукома, выраженная 
миопия, косоглазие, колобома. Одним 
из постоянных признаков заболевания 
является нейросенсорная глухота (одно- 
сторонняя или двусторонняя) от умерен- 
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ной до глубокой степени, связанная 
с отсутствием Дифференциации спираль- 
ного органа и- полукружных каналов. 
Из врожденных пороков сердца диагно- 
стируются открытый артериальный 
проток, стеноз легочных артерий, де- 
фект межжелудочковой перегородки. 
Наблюдается микроцефалия, реже — 
гидроцефалия. Следствием энцефалита 
является задержка психомоторного раз- 
вития различной степени выраженности. 
У 50 % больных наблюдаются аномалии 
зубов (гипо- или аплазия). Дети с синд- 
ромом краснухи обычно рождаются с 
пренатальной гипоплазией, гепатоспле- 
номегалией, выбухающим большим род- 
ничком. Лабораторными исследования- 
ми выявляются тромбоцитопени я, ге- 
молитическая или гипопластическая 
анемия, повышение уровня 1§М и пер- 
систенция вируса краснухи во многих 
органах. Виды врожденных пороков 
и частота дефектов зависят от срока 
беременности, в котором произошло 
заражение. При заражении в течение 
1 мес беременности плод оказывается 
пораженным в 22% случаев, в течение 
2-в 25,2%, в течение 3 — в 14,2% 
случаев. При заражении в сроки бере- 
менности свыше 4 мес дефекты обна- 
руживаются в 1,1% случаев. В некото- 
рых случаях заражение плода вирусом 
краснухи может привести к спонтанно- 
му аборту или преждевременным ро- 
дам. Частота распространения зависит 
от эпидемических вспышек краснухи. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз : микроце- 
фалия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Заііоті 8. ]. ЯиЬеІІа іп рге§папсу: а геѵіеѵѵ 
оГ ргозресііѵе Лисііея (Ѵош іЬе Іііегаіиге,- 
ОЬвІеГ Оупес., 1966, ѵ. 27, р. 252. 


ФЕТАЛЬНЫЙ РАДИАЦИОННЫЙ 
СИНДРОМ (РЕТАЕ КАОІАТКЖ 
ЗѴ^КОМЕ). 

Синоним : радиационная эмбриопатия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: микроцефалия; облучение во время 
беременности. 


Клиническая характеристика. От- 
мечаются врожденная микроцефалия и 
развитие умственной отсталости на 1-м 
году жизни. Не наблюдается увеличе- 
ния частоты других пороков развития, 
однако повышается вероятность внутри- 
утробной гибели плода (как правило, 
после больших доз облучения). 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз: микроце- 
фалия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Саиісіеп М. Е., Миггу К. С. Месіісаі гасііаііоп 
ап(і ро88ІЫе а<іѵег8е еЛесІз оп ІЬе Ьитап 
етЬгуо. — Іп : Ка<ііа(іоп Віо1о§у іп Сапсег 
ЯезеагсЬ/Еёз. Я. Меуп, Н. \ѴііЬег 5 . N. У., 
1980, р. 277. 

ФЕТАЛЬНЫЙ ЦИТОМЕГАЛОВИ- 
РУСНЫЙ СИНДРОМ (РЕТАЬ СЫ- 
ТОМЕСАЕОѴІКІІЗ ЗѴ^КОМЕ). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: внутриутробная задержка развития; 
гепатоспленомегалия ; желтуха; инфици- 
рование плода цитомегаловирусом. 

Клиническая характеристика. Дети 
при этом синдроме рождаются недо- 
ношенными с низкой массой. Типичны 
следующие признаки: гепатоспленоме- 
галия (90 %), тромбоцитопения и пете- 
хии (70%), желтуха (60%), гемолити- 
ческая анемия (55%). Нередко отме- 
чаются микроцефалия (40%), внутриут- 
робная задержка развития (35 %), 
внутримозговые кальцификаты (25%), 
пневмонии (25 %). В 5 % случаев 
наблюдается хориоретинит. Умственное 
развитие отстает от нормального уров- 
ня. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Наткам У. В. Соп^епііаі суІоте§а1оѵіги8 
іпГесІіоп. А ГіГіееп уеаг регересііѵе. — 3. Іп- 
Гесі. ОІ8., 1971, ѵ. 123, р. 555. 
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ФИБРОЗНАЯ ДИСПЛАЗИЯ МОНО- 
СТОТИЧЕСКАЯ (РІВКОЕІ8 ОѴ8РБА- 
8ІА М0N08Т0ТIС). 

Синоним: болезнь Яффе — Лихтен- 

стайна. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : характерные изменения костей по 
данным рентгенологического и гистоло- 
гического исследований. 

Клиническая характеристика. Типич- 
но псевдокистозное поражение одной 
кости, которое обычно развивается в 
детском или юношеском возрасте. Еди- 
ничное повреждение идентично тому, 
что обнаруживается при полиостоти- 
ческой фиброзной дисплазии, но оно 
ограничено одной областью и не со- 
четается с внекостными проявлениями. 
Повреждения наиболее часто локали- 
зуются в костях лицевой части черепа, 
позвонках и длинных трубчатых костях. 
Патология в лицевых костях может вы- 
зывать вторичную их деформацию и 
затруднения жевания. При поражении 
позвонков могут отмечаться острые 
боли в нижней части спины. Повреж- 
дения, затрагивающие длинные труб- 
чатые кости, обычно определяются как 
новообразование. Ранним рентгенологи- 
ческим признаком является уменьшение 
плотности на участке, где костная ткань 
замещена фиброзной. Диагноз может 
быть поставлен при обнаружении ти- 
пичной гистологической картины: за- 
витки фиброзной ткани с островками 
костных трабекул и кальцифицирован- 
ный хрящ. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Все 
описанные случаи спорадические. 

Дифференциальный диагноз : фиброзная 
дисплазия полиостотическая; однока- 
мерная киста кости; аневризматическая 
киста кости; оссифицирующая фиброма. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НаІІ К.. \Ѵапіск С. Нурегзесгеііоп оГ Ьу- 
роійаіатіс ге1еа8Іп§ Ьогтопез: а роззіЫе 
ехріапаііоп оГ (Ье епёосгіпе тапіГесіаІіоп 
оС роіуозіоііс ГіЬгоиз ёузріазіа. — Ьапсеі, 
1972, ѵ. I, р. 1313-1316. 


ФИБРОЗНАЯ ДИСПЛАЗИЯ ПО- 
ЛИОСТОТИЧЕСКАЯ (ЕІВКОЕІ8 
ОѴ8РБА8ІА Р0БѴ08Т0ТІС). 

Синоним: синдром Мак-Кьюна — Олб- 
райта. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: множественная фиброзная дисплазия 
с или без кожных или эндокринных 
аномалий. 

Клиническая характеристика. Клас- 
сическая триада признаков состоит из 
множественных фиброзных дисплазий, 
пигментации кожи и преждевременного 
полового созревания. Изменения скелета 
могут быть единственным проявлением 
заболевания. Рентгенологически в ко- 
стях отмечаются неоднородные участки 
разрежений с псевдокистами. Повреж- 
дения могут быть расположены в лю- 
бых участках скелета и имеют сегмен- 
тарное распределение, но наиболее часто 
обнаруживаются в костях нижних ко- 
нечностей, менее часто — в верхних и 
очень редко — в костях черепа. Могут 
встречаться деформации и гипертрофия 
черепа. У 70 % больных отмечаются 
хромота, переломы ног или боли при 
ходьбе, у 60 % больных — разная длина 
ног. Костные изменения могут выра- 
жаться в искривлении пораженных ко- 
стей. В редких случаях возможно пе- 
рерождение участков дисплазии в сар- 
кому. Уровень щелочной фосфатазы 
в плазме повышен почти у >/ 3 больных. 
Кожные изменения представлены корич- 
невыми, не возвышающимися над по- 
верхностью пигментными пятнами с не- 
ровными очертаниями (рис. 117), они 
часто обнаруживаются сразу после рож- 
дения. Распространение пятен сегментар- 
ное и одностороннее, с частой локализа- 
цией в местах костной патологии. Преж- 
девременное половое созревание встре- 
чается преимущественно у девочек 
(50%). В моче уровень гонадотропинов 
обычно снижен вплоть до полного их 
отсутствия, но обнаруживались высокие 
уровни лютеинизирующего гормона. 
У некоторых пациентов повышено со- 
держание в моче эстрогенов — 17-гидр- 
оксикортикостероидов и 17-оксикорти- 
костероидов. В отдельных случаях 
описано преждевременное половое со- 
зревание у мальчиков. 
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Рис. 117. Пигментные пятна на коже, разная 
длина нижних конечностей у больной с поли- 
остотической фиброзной дисплазией. 

При этом наблюдаются быстрый рост 
в детстве, удлиненный скелет. У взрос- 
лых рост нормальный или несколько 
ниже среднего. Часто развивается диф- 
фузный или узловатый зоб, характерен 
нерезко выраженный гипертиреоз. У не- 
которых больных была описана пара- 
тиреоидная дисплазия. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования неизвестен. Все 
случаи спорадические. 

Дифференциальный диагноз : фиброзная 
дисплазия моностотическая ; нейрофиб- 
роматоз; гиперпаратиреоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аіѵагех-Аггаііа М. С. А ргоЪаЫе топо§е- 
пеііс Гогт оГ роіуохіаііс ііЬгоиз Пувріазіа. — 
Сііп. Оепеі., 1983, ѵ. 24, р. 132—139. 

Рігаі й., Зіиігтап С. РіЪгоиз сіузріазіа оГ іЬе 
Ъопе. Кеѵіеда о Г Рѵепіу Гоиг сазез. — Ат. 
і. Меб., 1968, ѵ. 44, р. 421 -429. 


ФИБРОМАТОЗ ДЕСЕН, ДЕПИГ- 
МЕНТАЦИЯ И МИКРОФТАЛЬМИЯ 
(СИЧСІѴАЬ РІВК0МАТ08І8, ОЕРІС- 
МЕNТАТIОN АN^ МІСКОРНТНАЬ- 
МІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: депигментация, фиброматоз десен, 
микрофтальмия, олигофрения, атетоз. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными симптомами заболевания явля- 
ются фиброматоз десен и олигофрения. 
Из глазных аномалий отмечаются микр- 
офтальмия, горизонтальный нистагм, 
генерализованное помутнение роговицы, 
эктропион века, инъецированность конъ- 
юнктивы. К 3 мес жизни появляются 
атетоидные движения. Позже разви- 
ваются сгибательные контрактуры та- 
зобедренных и плечевых суставов. На- 
блюдается депигментация кожи и волос. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : фибро- 
матоз десен ; фиброматоз десен и ги- 
пертрихоз; фиброматоз десен с анома- 
лиями пальцев; фиброматоз десен с 
дистрофией роговицы; фиброматоз де- 
сен, тип Коудена. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгохх Н., МсКшіск V. А. а. Вгееп IV. 
А. пе\ѵ осиІосегеЬгаІ зупбготе \ѵііЬ Ьуро- 
рфтепіаііоп,— 1. Реёіаі., 1967, ѵ. 70, р. 398. 


ФИБРОЭЛАСТОЗ ЭНДОКАРДА 
(Е^ОСАКОІАЬ РІВКОЕЕА8Ю8І8). 

Минимальные диагностические призна- 
ки'. симптомы сердечно-сосудистой не- 
достаточности ; на аутопсии — фибро- 
эластоз эндокарда. 

Клиническая характеристика. Фибро- 
эластоз эндокарда морфологически 
проявляется разрастанием соединитель- 
ной ткани. Эндокард утолщен, полость 
желудочка уменьшена, но иногда, на- 
против, могут быть истончение стенки 
и увеличение полости желудочка. Чаще 
процесс наблюдается в левом желудоч- 
ке. Клинически заболевание проявляет- 
ся одышкой, тахикардией, приглу- 
шением тонов сердца; отмечаются си- 
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столические и диастолические шумы. 
Клинические симптомы развиваются на 
1-м году жизни, быстро наступает 
декомпенсация сердечной деятельности. 
Прогноз для жизни неблагоприятный: 
больные дети обычно умирают в ран- 
нем возрасте. На ЭКГ у 80 — 90% 
больных отмечаются уплощение или 
инверсия зубца Т, признаки гипертро- 
фии левого желудочка. При рентгено- 
логическом исследовании выявляется 
увеличение размеров сердца; на ангио- 
граммах видны толстостенный миокард, 
уменьшенная полость левого желудоч- 
ка, позднее заполнение аорты кровью. 
Точный диагноз ставится при аутопсии. 
При микроскопическом исследовании 
отмечается утолщение эндокарда с из- 
бытком эластических волокон и увели- 
чением числа коллагеновых волокон. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неясен, предпола- 
гается аутосомно-рецессивный, но чаще 
всего случаи спорадические. Повторный 
риск для сибсов — 4 %. 

Дифференциальный диагноз : эндомио- 
кардиальный фиброз; миокардит. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Орііг ]. Оепеііс азресіз оГ епПосагсІіаІ ГіЬго- 
еіазіозіз. — Ат. I. Меё. Оепеі., 1982, ѵ. 11, 
р. 92-96. 


ФРОНТОМЕТ АФИЗАРН АЯ ДИС- 
ПЛАЗИЯ (ЕКОІѴГОМЕТАРНѴ8ЕАЕ 
ЦѴ8РЬА8ІА). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: выступающие надбровные дуги, 
широкий нос, аномалии зубов ; множест- 
венные контрактуры суставов, дефек- 
ты трубчатых костей. 

Клиническая характеристика. Для 
этого синдрома типичны выступающие 
надбровные дуги, гипертелоризм, широ- 
кая спинка носа, гипоплазия нижней 
челюсти, аномалии зубов (микродонтия, 
нарушение прорезывания или адонтия), 
высокое небо. Туловище относительно 
короткое, стопы и кисти длинные. Из 
скелетных аномалий отмечаются груд- 
ной лордоз, сколиоз, воронкообразная 
или килевидная грудная клетка, крыло- 


видные лопатки, множественные конт- 
рактуры суставов, клинодактилия. Рент- 
генологически выявляются диффузный 
гиперостоз черепа, особенно во фрон- 
тальной части; недоразвитие придаточ- 
ных пазух носа; уменьшение большого 
затылочного отверстия; аномалии шей- 
ного отдела позвоночника. Наблюда- 
ются утолщение метафизов длинных 
трубчатых костей, неравномерная осси- 
фикация костей запястья и предплюсны. 
Пястные, плюсневые кости и фаланги 
пальцев длинные и узкие. Отмечаются 
суставные боли, мышечная гипертрофия, 
снижение слуха и зрения. Интеллект, 
как правило, сохранен. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — предположительно 
аутосомно-доминантный и Х-сцеплен- 
ный рецессивный. 

Дифференциальный диагноз: остеодис- 
плазия; краниометафизарная дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Бочкова Д. Н., Денисов Л. //.. Астахо- 
ва Т. А., Авдеева Ж. И. Синдром фрон- 
тометафизарной дисплазии,— Клин, мед., 
1982, № 10, с. 101-104. 

ВеіуНіоп Р., Натегхта Н. ЕгопІотеІарЬузеаІ 
сіузріазіа : аиіозотаі сіотіпапі ог Х-ІіпкеО? — 
3. Месі. Оепеі., 1980, ѵ. 17, р. 53 — 56. 
Ріігзіттот 7., Ріігзіттопз Е., Ваггоуѵ М. еі аі. 
ЕгопІотеІарЬузеаІ сіузріазіа. РшТЬег ёеіі- 
пеаііоп оГ іЬе сііпісаі зупОготе. — СНп. 
Оепеі., 1982, ѵ. 22, 195-205. 


ФРУ КТОЗО-1-ФОСФ АТ АЛ ЬДО ЛА- 
ЗЫ ДЕФИЦИТ (РКТІСТ080-1-РН08- 
РНАТЕ АШОЬА8Е ЦЕЕІСІЕХСѴ). 

Синонимы : непереносимость фрукто- 
зы; фруктоземия. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: анорексия; рвота; гепатомегалия; 
признаки гипогликемии. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ные симптомы 'заболевания — отвраще- 
ние к пище, содержащей фруктозу 
(100%), рвота (100%), гепатомегалия 
(100%), желтуха (100%), судороги, 
обусловленные гипогликемией (100%). 
Фруктоземия проявляется в период вве- 
дения в пищу грудным детям фрук- 
товых соков и пюре; при раннем ис- 
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кусственном вскармливании. Появляют- 
ся рвота, упорный отказ от пи нги 
признаки гипогликемии (обмороки), раз- 
вивается гипотрофия. Без лечения дети 
погибают на 2 — 6-м месяце жизни 
вследствие кахексии, дегидратации и пе- 
ченочной недостаточности. При рацио- 
нальной диетотерапии црогноз благо- 
приятный. Лабораторно обнаружива- 
ются фруктозурия, альбуминурия, ги- 
пераминацидурия. Нагрузка фруктозой 
вызывает резкое ухудшение состояния, 
гиперфруктоземию, выраженную гипо- 
гликемию. В основе заболевания лежит 
недостаточность фруктозо- 1 -фосфаталь- 
долазы в печени, почках, слизистой 
тонкого кишечника. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: неперено- 
симость галактозы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Осііеѵге М., СепШ С. /., Оаиііег М. а. Аіа- 
ёіііе /X Негеёііагу Ггисіоае іпіоіегапсе іп 
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ФУКОЗИДОЗ (ЕЕІС08Ш08І8). 

Синоним: «мукополисахаридоз Р». 

Минимальные диагностические призна- 
ки: задержка психомоторного развития 
и неврологическая симптоматика ; отсут- 
ствие активности а-Ь-фукозидазы. 

Клиническая характеристика. Фуко- 
зидоз клинически подразделяется на 2 
формы. Для первой формы характерно 
нормальное развитие на 1-м году 
жизни, затем появляются слабость, мы- 
шечная гипотония, спастическая тетра- 
плегия, отставание в психомоторном 
развитии. У больных отмечаются тол- 
стая кожа, повышенное потоотделение, 
кардиомегалия, иногда судороги; в не- 
которых случаях — помутнение рогови- 
цы, брахицефалическая форма черепа, 
выступающие лобные бугры, пояснич- 
ный кифоз. Концентрация мукополиса- 
харидов в моче не повышена. В слюне 
и потовой жидкости умеренно повы- 
шено содержание натрия и хлоридов. 

8 С. И. Козлова и др. 


При второй форме фукозидоза наблюда- 
ются задержка психомоторного разви- 
тия, ангиокёратомы, появляющиеся в 
возрасте 5 лет. Из неврологических 
симптомов отмечают спастичность, 
контрактуры, амиотрофию. Висцероме- 
галия и повышение уровня электроли- 
тов в поте не характерны. Основными 
признаками фукозидоза являются накоп- 
ление фукозосодержащих нейтральных 
полисахаридов в вакуолизированных 
лимфоцитах, коже, печени и других 
тканях, увеличение содержания фукозо- 
содержащих липидов в клетках печени 
и мозга, а также отсутствие а-Ь-фу- 
козидазы в тканях. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: мукопо- 
лисахаридозы ; муколипидозы ; О м ,-і ані - 
лиозидоз; тип 1; маннозидоз; болезнь 
Фабри. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Оигапсі Р., Воггопе С., ОеІІи СаЧа С. Ри- 
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ХАРТНАПА БОЛЕЗНЬ (НАКТІМЫР 
Ш8ЕА8Е). 

Минимальные диагностические призна- 
ки: специфическая гипераминацидурия; 
фотодерматоз; изменения психики; боли 
в животе. 

Клиническая характеристика. Одним 
из типичных признаков синдрома яв- 
ляется повышенная чувствительность ко- 
жи к ультрафиолетовым лучам — появ- 
ление гиперемии, шелушения, пузырей; 
изменения кожи могут напоминать пел- 
лагру. Со стороны нервной системы 
отмечаются атаксия, хореоформный ги- 
перкинез, интенционный тремор, повы- 
шение периостальных рефлексов, ни- 
стагм, нарушение конвергенции. Изме- 
нения психики проявляются депрессией, 
фобиями, галлюцинациями, а также 
умственной отсталостью. Имеется 
склонность к коллаптоидным состоя- 
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ниям, сильным головным болям. Мо- 
гут отмечаться боли в животе, диа- 
рея. Описывают гепатоспленомегалию, 
остеопороз. Заболевание начинается в 
первые месяцы жизни, с возрастом 
проявления заболевания могут умень- 
шаться. В основе заболевания лежит 
дефект транспортной функции клеток 
слизистой кишечника и проксимальных 
отделов почечных канальцев, в резуль- 
тате чего нарушается адсорбция трип- 
тофана и большой группы других мо- 
ноаминокарбоновых аминокислот с ней- 
тральной, ароматической и гетероцикли- 
ческими цепями. Развивается эндоген- 
ный дефицит никотиновой кислоты. 
Лабораторно выявляются генерализо- 
ванная гипераминацидурия без повы- 
шения концентрации аминокислот в 
крови; повышенное выделение с мочой 
индольных соединений ; отсутствие трип- 
тофана в крови. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз', пеллагра. 
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ХАНХАРГА СИНДРОМ (НАІ\НАКТ 
ЗѴ^КОМЕ). 

Синонимы : синдром гипоглоссии-ги- 
подактилии ; синдром аглоссии-адактилии. 

Впервые описан в 1950 г. Е. НапЬагС 

Минимальные диагностические призна- 
ки: микрогения, микроглоссия или аг- 
лоссия; редукционные пороки конеч- 
ностей в виде перомелии. 

Клиническая характеристика. Наибо- 
лее постоянными признаками являются 
гипоплазия (или аплазия) языка и ги- 
поплазия нижней челюсти (рис. 118, а). 
Встречаются расщелина неба, синехии 
ротовой полости, сигнатия (сращение 
челюстей), микростомия, анкилоглоссия 
(сращение кончика языка со слизистой 



б 

Рис. 118. Ребенок с синдромом Ханхарта. 

а - гипоплазия нижней челюсти; б - олигодак- 
тилия. 

неба), олигодонтия. Может наблюдаться 
одно- или двусторонний паралич череп- 
ных нервов. Пороки развития конечно- 
стей вариабельны по тяжести прояв- 
ления и включают синдактилию, оли- 
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годактилию (рис. 118, б), адактилию, 
частичную или полную ахейрию (апо- 
дию), частичную гемимелию предплечья 
или голени. Интеллект в некоторых 
случаях снижен. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования неизвестен, все 
описанные случаи спорадические. 

Дифференциальный диагноз : эктродак- 
тилия ; ахейроподия ; рото-лице-пальце- 
вой синдром; амниотические перетяж- 
ки; расщелины неба, латеральных си- 
нехий синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ТипсЬіІеке Е., Ѵаісіп С. а. А ил и М. Адіоззіа- 
аёасіуііа зупёготе (зресіаі етрЬавіз оп іЬе 
іпЬегйапсе раПегп). - СПп. ОепеТ, 1977, ѵ. 
р. 421-423. 


ХИППЕЛЯ-ЛИНДАУ СИНДРОМ 
(VОN НІРРЕЬ — Ы1МОАЫ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы : множественный гемангио- 
матоз; цереброретинальный ангиоматоз. 

Описан в 1926 г. А. Ьіпсіаи. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: ангиоматоз сетчатки; гемангио- 
бластомы мозжечка. 

Клиническая характеристика. Пора- 
жение глаз проявляется ангиомами сет- 
чатки. Заболевание прогрессирует и ос- 
ложняется отслойкой сетчатки, катарак- 
той, глаукомой и слепотой. Геман- 
гиобластомы ЦНС чаще локализуются 
в мозжечке, спинном мозге и прояв- 
ляются клинически головными болями 
в области затылка, головокружением, 
рвотой, атаксией, нистагмом, дизарт- 
рией, спастическими парапарезами. 
Следствием гемангиомы задней че- 
репной ямки может быть гидроцефалия. 
В некоторых случаях выявляются геман- 
гиомы лица, надпочечников, легких, пе- 
чени, множественные кисты поджелу- 
дочной железы, почек, рак почек и 
феохромоцитомы . 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : опухоли 
мозжечка. 
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ХОЛТА - ОРАМА СИНДРОМ 
(НЕАКТ-НА^ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром рука — сердце. 

Впервые описан в 1960 г. М. Ноіі 
и 8. Огат. 

Минимальные диагностические призна- 
ки'. порок развития верхней конечности; 
врожденный порок сердца. 

Клиническая характеристика. Пороки 
развития верхних конечностей варьиру- 
ют от изменений I пальца кисти (ги- 
поплазия, трехфаланговый I палец) и 
гипоплазии лучевой кости (50 %) до 
фокомелии. Левая рука поражается 
чаще. У 50 % больных I палец не 
противопоставлен остальным пальцам 
кисти. Из скелетных изменений наблю- 
даются также гипоплазия лопаток и 
ключиц, сколиоз, воронкообразная де- 
формация грудины, клинодактилия, син- 
дактилия, гипоплазия или аплазия дру- 
гих пальцев кисти и костей запястья 
(40 %). В 85 % случаев синдрома об- 
наруживаются врожденные пороки 
сердца: дефект межпредсердной перего- 
родки (наиболее часто), дефект межже- 
лудочковой перегородки (50%), откры- 
тый артериальный проток, коарктация 
аорты, стеноз легочной артерии, про- 
лапс митрального клапана. В редких 
случаях описывают гипертелоризм, от- 
сутствие большой грудной мышцы, 
расщелину неба. Интеллект, как пра- 
вило, сохранен. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : дефекты 
лучевой кости; тромбоцитопения с от- 
сутствием лучевой кости; панцитопении 
Фанкони синдром; хондроэктодермаль- 
ная дисплазия; ѴАТЕК-ассоциация. 
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ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ МЕТАФИ- 
ЗАРНАЯ С ТИМОЛИМФОПЕНИЕЙ 
(МЕТАРНѴ8ЕАЬ СН(ЖПКООѴ8РЕА- 
8ІА ѴѴІТН ТНѴМОЬѴМРНОРЕМА). 

Синоним: метафизарный дизостоз с 
агаммаглобулинемией швейцарского типа. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : метафизарная хондродисплазия; 

повторные, тяжелые инфекции; призна- 
ки эктодермальной дисплазии; отсут- 
ствие лимфоидной ткани. 

Клиническая характеристика. С рож- 
дения у больных отмечаются отстава- 
ние в росте, признаки эктодермаль- 
ной дисплазии (алопеция, ихтиозоформ- 
ные поражения кожи, дистрофия ног- 
тей), сиіів Іаха, эритродермия. Тяжело 
протекают бактериальные, грибковые и 
вирусные инфекции, не поддающиеся 
лечению. У больных выявляются лим- 
фопения, агаммаглобулинемия, аплазия 
миндалин, аденоидов и вилочковой же- 
лезы. Рентгенологически определяются 
укорочение и расширение длинных труб- 
чатых костей с небольшим расширением 
метафизов, дисплазия таза, уплощение 
ацетабулярного угла. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: агамма- 
глобулинемия швейцарского типа без 
поражения костей; другие иммунодефи- 
цитные состояния; метафизарная остео- 
хондродистрофия ; гипопара тиреоз ; 

хондродисплазия метафизарная, тип 
Мак-Кьюсика; хондродисплазия мета- 
физарная, тип Шмида. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аттапп А. У., 8шІіД \Ѵ. а. І'НШпскіск Е. 
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ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ МЕТАФИ- 
ЗАРНАЯ, ТИП МАК-КЬЮСИКА (МЕ- 
ТАРНѴ8ЕАЬ СЖЖОКСШ Ѵ8РЬ А8І А, 
ТУРЕ МСКЫ8ІСК). 

Синоним: гипоплазия волос и хрящей. 
Впервые описана в 1964 г. V. МсКизіск. 
Минимальные диагностические призна- 
ки : карликовость с преимущественным 
поражением дистальных отделов ко- 
нечностей; редкие тонкие волосы. 

Клиническая характеристика. Отмеча- 
ется внутриутробное отставание в росте. 
Конечности короткие, в основном уко- 
рочены кисти и стопы, пальцы корот- 
кие и толстые. В некоторых случаях 
отмечаются небольшое искривление 
нижних конечностей, генерализованная 
разболтанность суставов, подвывих или 
вывих головки лучевой кости. Волосы, 
брови и ресницы редкие, тонкие и 
светлые. При этом заболевании могут 
наблюдаться анемия, нарушение всасы- 
вания в кишечнике, снижение клеточ- 
ного иммунитета. Осложнениями синд- 
рома являются артриты, килевидная 
деформация грудной клетки вследствие 
раннего закрытия швов грудины и эк- 
винова русные деформации стоп. К ха- 
рактерным рентгенологическим призна- 
кам относится расширение метафизов 
в области коленных суставов и сред- 
них фаланг кистей и стоп, а также 
умеренное уплощение и недоразвитие 
тел позвонков (у взрослых эти изме- 
нения исчезают). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : хондро- 
дисплазия метафизарная с тимолимфо- 
пенией; хондродисплазия метафизарная, 
тип Шмида; хондродисплазия метафи- 
зарная, тип Янсена; гипофосфатемия ; 
гипофосфатазия ; гипохондроплазия ; дис- 
хондростеоз. 
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5 еще М. МеІарЬузаге СЬошігосіузрІазіе ѵош 
Іуре МсКизіск (Кпогреі + Нааг Нуроріа- 
зіе). — МзсНг. КіпйегНеіІк., 1980, ВЙ. 128, 
5. 157-159. 
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ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ МЕТАФИ- 
ЗАРНАЯ, ТИП ШМИДА (МЕТАРНУ- 
8ЕАЬ СНОІМОКОПУ8РЕА8ІА, ТУРЕ 
8СНМШ). 

Синоним: меіафизарный дизостоз, тип 
Шмида. 

Заболевание описано в 1949 г. 
Р. ЗсЬтісі, в 1958 г.-Р. Могоіеаих 
и М. Ьату. 

Минимальные диагностические призна- 
ки'. низкий рост; признаки метафизар- 
ной хондродисплазии. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ные симптомы: отставание в росте, 
варусная деформация голеней, варусная 
установка стоп (рис. 119), «утиная по- 
ходка». Средний рост взрослых больных 
составляет 130—160 см. Отмечаются 
выступающие лобные бугры, выражен- 
ный поясничный лордоз. Интеллект 
сохранен. Рентгенологически выявляют- 
ся изменения в метафизах всех труб- 
чатых костей, но в большей степени — 
в проксимальных отделах метафизов 

Рис. 1 19. Слева — больной с метафизарной 
хондродисплазией, тип Шмида (низкий рост, 
варусная деформация голеней; справа — здо- 
ровый мальчик того же возраста). 



бедренных костей. В области коленных 
суставов ростковые зоны расширены, 
особенно во внутренних отделах. Длин- 
ные трубчатые кости нижних конечно- 
стей укорочены, расширены и дугооб- 
разно деформированы. Эпифизы трубча- 
тых костей и тела позвонков, как пра- 
вило, интактны. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
типы метафизарных хондродисплазий ; 
гипофосфатемия; гипофосфатазия; ги- 
похондроплазия; дисхондростеоз. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ЗсИтісі Р. Веііга§ гиг Оу 808 Іо 8 І$ епсЬопё- 
га1І8 теІарЬѵвагіа. — МасЬг. КіпёегЬеіІк., 
1949, Вё. 97, 8. 393-397. 


ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ МЁТАФИ- 
ЗАРНАЯ, ТИП ЯНСЕНА (МЕТАРНѴ- 
8ЕАЬ СН(ЖОКСШѴ8РЕА8ІА, ТУРЕ 
ЗА1Ч8ЕІ8). 

Заболевание описано в 1935 г. 
М. .Іапзеп. 

Минимальные диагностические призна- 
ки'. карликовость; необычное лицо. 

Клиническая характеристика. Типич- 
но отставание в росте за счет уко- 
рочения и искривления конечностей 
(рис. 120). Средний рост взрослых боль- 
ных около 120 см. Отмечаются уве- 
личение и контрактуры суставов, осо- 
бенно тазобедренных и коленных, плос- 
ковальгусные деформации стоп. В ре- 
зультате таких деформаций дети ходят 
на согнутых ногах, туловище наклонено 
вперед, руки висят спереди, часто до- 
ходят до колен. Лицевые аномалии 
включают гипертелоризм, экзофтальм, 
широкую уплощенную переносицу, мик- 
рогению, аномалии прикуса. Часто по- 
вышен уровень кальция в крови. Рент- 
генологически обнаруживаются чашеоб- 
разное расширение метафизов, наруше- 
ние энхондрального окостенения. Длин- 
ные трубчатые кости укорочены и ду- 
гообразно деформированы. Отмечаются 
склероз основания черепа, истончение 
костей свода и недоразвитие лицевых 
костей. 
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Рис. 120. Деформация нижних конечностей 
у больного с метафизарной хондродиспла- 
зией, тип Янсена. 





Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : другие 
типы метафизарной хондродисплазии ; 
энхондроматоз; гипофосфатазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ьепг IV. Оівсиззіоп ТЬе Сііпісаі Оеііпеаііоп 
оГ ВігіЬ ОеГесІ8. IV. Зкеіеіаі Оузр1а8Іа8. — 
ВігіЬ ОеГесІз, 1969, ѵ. V (4), р. 71-72. 
ОгопоД М. В. АзрЬухіаіігш іЬогасіс ёузріазіа 
а8 а сотріісаііоп оГ теІарЬузеаІ сІюшіго- 
ёузріазіа Дапзеп іуре).— 1п: Зсеіеіаі Оузр- 
Іазіаз Ей. О. Вег§8гпа. Атзіегйат, 1974, 
р. 72-74. 


ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ ТОЧЕЧНАЯ, 
ТИМ КОНРАДИ -ХЮНЕРМАНА 
(СНО^КОі:)Ѵ§РЕА8ІА РІЛЧСТАТА, 
ССЖКАОІ — НІ^NЕКМАNN ТУРЕ). 

Синоним: хондродисплазии точечная 
аутосомно-доминан гная. 

Заболевание описано в 1914 г. 
Е. Сопгаёі. 

Минимальные диагностические призна- 
ки'. асимметричное укорочение конеч- 
ностей; ранняя точечная кальцифика- 
ция эпифизов; плоское лицо; пористая 
кожа. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными признаками синдрома являются 
асимметричное укорочение конечностей 
в связи с точечной кальцификацией 
эпифизов, контрактуры крупных суста- 
вов (30 %), ранний сколиоз, небольшое 
отставание в росте (рис. 121). На- 
блюдаются плоское лицо, запавшая пе- 
реносица, гипоплазия скуловых дуг, 
антимонголоидный разрез глаз, в 20% 
случаев — катаракта и ихтиозоформные 
изменения кожи, пористая кожа, напо- 


Рис. 121. Асимметричное укорочение конеч- 
ностей и сколиоз у больной с точечной 
хондродисплазией, тип Конради - Хюнер- 
мана. 
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минающая корку апельсина. Волосы 
редкие, жесткие; в 25 % случаев отме- 
чается алопеция. Рентгенологически вы- 
являются точечная кальцификация, по- 
являющаяся в первую очередь в конеч- 
ных отделах трубчатых, карпальных и 
тарзальных костей, в отростках позвон- 
ков, в седалищных и лонных костях; 
деформация тел позвонков и обычно 
одностороннее укорочение трубчатых 
костей. Отмечается нерезко выраженная 
умственная отсталость. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : хондроди- 
строфия точечная, ризомелический тип; 
множественная эпифизарная дисплазия; 
фетальный варфариновый синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вег^тот К., СшШѵаоп К.-Н. а. Лгиі/ Н. 
СЬопёгоёузІгорЫа саІсіГісапх соп§епіІа 
(Сопгаёі’8 сііяеахе) іп а тоіЬег апё Ьег 
сЬіІё.-СІіп. Оепеі., 1972, ѵ. 3, р. 158-161 


ХОНДРО ДИСПЛАЗИЯ ТОЧЕЧНАЯ, 
РИЗОМЕЛИЧЕСКИЙ ТИП (СЖЖИ- 
КООѴ8РЬА8ІА РШСТАТА, КНІХО- 
МЕЫС ТУРЕ). 

Заболевание описано в 1971 г. 
і. 8ргап§ег. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: низкий рост; расщелина тел по- 
звонков; укорочение плечевой и бедрен- 
ной костей; точечная минерализация 
эпифизов. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны отставание в росте, 
диспропорциональное укорочение конеч- 
ностей с первичным поражением прок- 
симальных отделов (точечная минера- 
лизация), множественные контрактуры 
суставов (60 %), микроцефалия (рис. 122). 
Лицо больных плоское, с запавшей 
переносицей, антимонголоидным разре- 
зом глаз. В 80 % случаев наблюда- 
ется двусторонняя катаракта, в 28 % 
случаев — ихтиозоформная дисплазия 
кожи, алопеция. Рентгенологически вы- 
являются оссификация вентральной или 
дорсальной части позвонков, симмет- 
ричное укорочение и деформация ме- 



Рис. 122. Внешний вид ребенка с точечной 
хондродисплазией ризомелического типа. 


тафизов плечевой и бедренной костей. 
Отмечается тяжелая умственная отста- 
лость. Большинство больных детей 
умирают на 1-м году жизни. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: хондро- 
дисплазия точечная, тип Конради — 
Хюнермана ; фетальный варфариновый 
синдром ; цереброгепато-ренальный 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СПЬеп Е. Г., Орііг ./. М., Вргащег V. \Ѵ. 
еі аі. СЬопёгоёузрІазіа рипсіаіа. — гЫзоте- 
Ііс Гогт: раіЬо1о§іс апё гаёіоіоёіс зіиёіез 
оГ іЬгее іпіапіз.— Еигор. 3. Реёіаі., 1976, 
ѵ. 12, р. 89-109. 

Нарріе К. Саіагасіз а$ а тагкег оГ §епеІіс 
ЬеІего§епеіІу іп сЬопёгоёузрІазіа рипсіаіа. — 
Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 19, р. 64 — 66. 
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ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ ЭКЗОСТОЗ- 
НАЯ (МРІЬТІРЬЕ САКТІЬАСІМОІІ8 
ЕХ08Т08Е8). 

Синоним: множественные хрящевые 
экзостозы. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : хрящевые экзостозы в области ро- 
ста костей. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ным проявлением заболевания являют- 
ся плотные образования в области 
эпифизарных зон роста. Размеры экзо- 
стозов различны, кожа над ними не 
изменена. Существуют формы патоло- 
гии с одиночными и множественными 
экзостозами. Наиболее часто поража- 
ются зоны роста длинных трубчатых 
костей и ребер, а также лопатки 
и кости таза, реже — кисти, стопы и 
позвоночник. Заболевание сопровожда- 
ется деформациями предплечья (50%), 
локтевой косорукостью (43 %), валь- 
гусной деформацией стоп (45 %), незна- 
чительным снижением роста за счет 
укорочения нижних конечностей (41 %), 
вальгусной деформацией коленей (21 %), 
сколиозом (4%), деформацией таза (4%) 
и грудной клетки (3 %). Экзостозы боль- 
ших размеров могут сдавливать нерв- 
ные стволы, вызывая неврологическую 
симптоматику. В 10% случаев отме- 
чается малигнизация экзостозов. Заболе- 
вание иногда обнаруживается при рож- 
дении и в 80 % — в 1-м десятилетии 
жизни. Рентгенологически выявляются 
различные формы экзостозов: линейные, 
холмовидные и шаровидные. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с полной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: энхондро- 
матоз; трихо-рино-фаланг сальный синд- 
ром, тип II. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вгоок.к А. Р. а. ІѴугте-Оаѵіх К. А. Гаіпііу 

\ѵііЬ сІіарЬуіеаІ а с I а 8 і к апсі регірЬега! сі у - 

808 І 08 І 8 ,- Т МеЗ. Оепеі., 1980, ѵ. 17. 

р. 277-280. 


ХОНДРОДИСТРОФИЯ С ПОЛИ- 
ДАКТИЛИЕЙ, ТИП МАЕВСКОГО 
(8НОКТ КІВ - РОЬѴОАСТѴЬУ 8Ѵ^- 
КОМЕ, МАЛЕЗѴ8КІ ТУРЕ). 

Синоним : коротких ребер — полидак- 
тилии синдром. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : корокие ребра, полидактилия, уко- 
рочение большеберцовой кости. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны следующие анома- 
лии скелета: узкая грудная клетка, ко- 
роткие конечности (рис. 123, а), пре- 
или постаксиальная полидактилия кис- 
тей и стоп (рис. 123, б, в). На 
рентгенограммах выявляются короткие 
ребра, диспропорциональное укороче- 
ние большеберцовых костей, полидак- 
тилия (рис. 123, г). Лицевые дисморфии 
включают короткий плоский нос, низко 
расположенные, деформированные уш- 
ные раковины, иногда расщелину губы 
и неба. Отмечаются пороки развития 
сердечно-сосудистой и мочеполовой си- 
стем (кистоз почек). Дети погибают 
в раннем возрасте вследствие дыха- 
тельной недостаточности. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз : хондро- 
дистрофия с полидактилией, тип Сал- 
дино — Нунан; хондроэктодермальная 
дисплазия; асфиксическая дистрофия 
грудной клетки; синдром Меккеля. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СИеп Н.. Уапу .У. 5., Сотаіех Е. еі а!. 
8ЬогІ гіЬ-ро1уЗасІу1у зупЗготе Ма)е\ѵ8кі 
Іуре,— Ат. 1. МеЗ. Оепеі., 1980, ѵ. 7, 
р. 215-222. 

Ма/ен’хкі Е.. Р/еіДег К.. Ееп г \Ѵ. еі аі. 
РоІувупЗакІуІіе, Ѵегкеггіе §1іеЗта88еп ипЗ 
§епіІа1іёЫ — Ві13ип§еп : КеппгеісЬеп еіпев 
8е1Ъ$ІапЗіп§еп 8упЗготе. — 2. КіпЗегЬеіІк, 
1971. ВЗ. III, 8. 118-138. 

МгаЫкоѵіі //. Ваіак К., Вгіі:а У., Кикіік М., 
Роѵуііоѵа V., Зееетапоѵа Е. СЬопЗгоекІо- 
Зегтаіпі Зувріавіе пеопаіаіш ІеІаІпіЬо 
Іури — Ма)е\ѵ8кі вупЗгот. — Са8. Іёк. Се8., 
г. 116, 1977, 1. 792-797. 
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Рис. 123. Хондродистрофия с полидактилией, 
тип Маевского. 


а — внешний вид больного ребенка; б — рентгено- 
грамма скелета — короткие ребра, укорочение 
длинных трубчатых костей, особенно больше- 
берцовой; в, г — полисиндактилия кистей и стоп. 
Фотографии любезно предоставлены проф. Р. Ма- 
]е\ѵ$кі. 
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ХОНДРОДИСТРОФИЯ С ПОЛИ- 
ДАКТИЛИЕЙ; ТИП САЛДИНО-НУ- 
НАН (СНО^КООѴ8ТКОРНѴ \ѴІТН 
РОЬѴОАСТѴЬѴ, ТѴРЕ 8АЕОІІЧО- 
ІМОСЖАМ). 

Заболевание описано в 1972 г. 
Я. 8а1(ііпо и С. ІМоопап. 

Минимальные диагностические призна- 
ки : диспропорциональное укорочение 
конечностей; постаксиальная полидакти- 
лия кистей и стоп; узкая грудная клет- 
ка; тяжелая дыхательная недостаточ- 
ность, приводящая к смерти вскоре 
после рождения. 

Клиническая характеристика. Верхние 
и нижние конечности резко укорочены, 
грудная клетка узкая из-за коротких 
ребер, идущих горизонтально, живот 
большой. Отмечаются полидактилия 
стоп и кистей, варусная или вальгус- 
ная деформация стоп. Встречаются 
пороки сердца и крупных сосудов 
(чаще всего транспозиция крупных со- 
судов), аномалии почек (поликистоз, 
гипоплазия и агенезия почек), атрезия 
или стеноз желудочно-кишечного тракта, 
неполный поворот кишечника, гипоспа- 
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дия, атрезия влагалища. Всегда наблю- 
дается тяжелая дыхательная недоста- 
точность, которая часто является при- 
чиной смерти ребенка вскоре после 
родов. Нередко наблюдаются мерт- 
ворождения. Беременность может быть 
переношенной, дети рождаются с уме- 
ренной гипотрофией, нередко с отеками. 
Рентгенологически выявляются короткие 
горизонтальные ребра, маленькие ло- 
патки, укорочение длинных трубчатых 
костей, горизонтальное расположение 
крыши вертлужной впадины. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз', асфикси- 
ческая дистрофия грудной клетки ; хонд- 
родистрофия с полидактилией, тип 
Маевского; хондроэктодермальная дис- 
плазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ВаЫіпо К. М., Ыоопап С. О. 8еѵеге іЬогасіс 
ёувІгорЬу \ѵііЬ зігіпкіпё тісгогпеііа, аЪ- 
погтаі 08 $еои 8 ёеѵеіортепі, іпс1и<3іп§ іЬе 
вріпе апё тиіііріе ѵізсегаі аЬпогтаІіііез. — 
Ат. ). КоепІ§епо1., 1972, ѵ. 114, р. 257-263. 
Вргащег 7., Сгітт В.. Н-’еІІег М. еі аі. 
8ЬоП гіЪ-роІусіасІуІу (8КК) зупёготев, Іу- 
ре8 Маіеѵѵзкі апё 8а1ёіпо — ІЧоопап. — 2. 
КтёегЬеПк., 1974, Вё. 116, 8. 73-94. 
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ХОНДРОЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ 
ДИСПЛАЗИЯ (СНОХ'ИКОЕС ГОИЕК- 
МАЬ ОѴ8РЕА8ІА). 

Синонимы : синдром Эллиса — Ван Кре- 
вельда; мезоэктодермальная дисплазия. 

Заболевание описано в 1940 г. К. Е11і$ 
и 8. Сгеѵеіё. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: низкорослость; укорочение конеч- 
ностей; постаксиальная полидактилия; 
гипоплазия ногтей. 

Клиническая характеристика. У па- 
циентов с хондроэктодермальной дис- 
плазией отмечаются низкий рост, сим- 
метричное укорочение конечностей (в ос- 
новном за счет дистальных отделов — 
предплечий, голеней) (рис. 124, а), пост- 
аксиальная полидактилия кистей, ино- 
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гда полидактилия стоп (в 10",, случаев). 
Добавочные пальцы хорошо развиты. 
Проксимальные фаланги длиннее, чем 
средние и дистальные. Во всех слу- 
чаях отмечаются гипоплазия ногтей 
вплоть до их аплазии (рис. 124, б, в), 
алопеция или редкие, ломкие волосы; 
зубы новорожденных; частичная адон- 
тия; мелкие, неправильной формы 
(рис. 124, г), рано выпадающие зубы; 
короткая верхняя губа; короткая или 
добавочная уздечка; расщелина губы и 

Рис. 124. Хондроэктодермальная дисплазия. 

а — внешний вид больного ребенка; б, в — гипопла- 
зия ногтевых пластинок на пальцах кистей и стоп; 
г — аномалии зубов. 



альвеолярного отростка верхней че- 
люсти. Около половины пациентов име- 
ют пороки сердца, чаще всего дефект 
межпредсердной перегородки. Рентгено- 
логические исследования выявляют за- 
медление развития ядер окостенения 
в длинных трубчатых костях, множест- 
венные экзостозы, вальгусную деформа- 
цию голеней, короткую грудную клетку, 
трехзубчатую конфигурацию вертлуж- 
ной впадины, гипоплазию верхней лате- 
ральной части большеберцовой кости. 
Иногда наблюдаются прогнатия, син- 
дактилия, умственная отсталость, по- 



ловой инфантилизм, эписпадия, конская 
стопа. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз: различные 
формы хондродистрофии с полидак- 
тилией. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

АІѵагег Г. Р., 8апІапа 8. М., Кодгщиег С. 
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героП оГ 15 сазез іп ап іпЬгеё Кіпёгеё. — 
3. Меё., Оепеі., 1980, ѵ. 17, р. 349 — 356. 
8еетапоѵа Е., Напсіаі 7., 8аІісНоѵа 7. еі аі. 
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ХОРЕЯ ГЕНТИНГТОНА (НШТІІМС- 
ТОN СНОКЕА). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: хорея и деменция; возраст на- 
чала заболевания — 35 — 40 лет. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ными признаками заболевания являются 
хорея и деменция. Наблюдаются хо- 
реиформные гиперкинезы конечностей, 
туловища и лица. Эти движения очень 
изменчивы, нестереотипны и усиливают- 
ся при попытке совершить целенаправ- 
ленное действие. Иногда движения за- 
медленные. Походка у больных неуве- 
ренная, шаркающая. Речь затруднена 
в связи с вовлечением в патологи- 
ческий процесс мышц языка и неба. 
Деменция появляется независимо от на- 
рушений движения и может в некото- 
рых случаях быть основным симпто- 
мом, а иногда деменция появляется 
через несколько месяцев или лет после 
начала гиперкинетических нарушений. 
Психические нарушения (эмоциональная 
лабильность и паранойя) часто являются 
первыми признаками деменции. Заболе- 
вание неизбежно прогрессирует в тече- 
ние 10 — 20 лет. Возраст его начала — 
35 — 40 лет. Однако описаны случаи, 
начавшиеся в детском возрасте или, 
напротив, в возрасте 50 — 60 лет. Су- 
ществует форма хореи Гентингтона, 
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при которой нарушения движения на- 
поминают паркинсонизм. Она начинает- 
ся в детском возрасте. У некоторых 
больных по мере прогрессирования за- 
болевания появляются хореиформные 
движения. 

Популяционная частота — 2 — 6 : 

: 100 000 . 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-до- 
минантный с высокой пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: хорея Си- 
денхама; семейный пароксизмальный 
хореоидный атетоз; торсионная дисто- 
ния; гепатолентикулярная дегенерация. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КІаюат Н. К, ГаиЬоп С. IV., Кіщеі 8. Р. 
а. ВагЪеаи А. Ь-ёора іп (Не ёеіесііоп оГ 
ргезутріотаііс Нип(іп§(оп'8 сЬогеа. — Ыеѵ> - 
Еп§1. }. Меё., 1972, ѵ. 286, р. 1132-1334. 
ІѴаІкег О. А., Нагрег Р. 8., \ѴеІІ8 С. 
еі аі Нип(іп§Іоп'8 сНогеа іп 8ои(Ь \Ѵа1е8: 
а зепеііс аті ерісіетіоіоцісаі 8(шЗу.— Сііп. 
Оепеі., 1981, ѵ. 19, р. 213-221. 


ХРОМОСОМЫ 4р+ (СНКОМО- 
80МЕ 4р+ 8ѴІѴШКОМЕ). 

Описан в 1964 г. К. Ои8Іаѵ$оп с соавт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: олигофрения; комплекс врожден- 
ных пороков лица и скелета, три- 
сомия 4р. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома типичны микроцефалия, высту- 
пающая переносица, узкие глазные щели, 
гипертелоризм, микрофтальмия, колобо- 
ма радужки (в некоторых случаях), 
округлый кончик носа, длинный фильтр, 
мандибулярный прогнатизм, заострен- 
ный подбородок, аномалии ушных рако- 
вин (ротированы назад с выступающим 
противозавитком), низкий рост волос на 
затылке. Отмечаются короткая шея, 
сосковый гипертелоризм, сколиоз, де- 
формация костей таза с вывихом бедер, 
длинные пальцы со сгибательными конт- 
рактурами, вальгусная деформация стоп. 
При данной трисомии наблюдаются 
пороки сердца, крипторхизм, гипоплазия 
полового члена, гипоспадия, атрезия 
ануса. Характерны гипотония, судороги, 
тяжелое отставание физического и ум- 
ственного развития. Дети рождаются 
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с низкой массой. Дерматоглифические 
изменения включают избыток завитков 
на пальцах рук, дистальный аксиаль- 
ный трирадиус, высокий гребневый счет. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое неизвестно. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгапе 8и/апзкі \Ѵ. а. 8тіік А. 4р Тгі- 
8оту зупёготе: герогі оГ 4 асісІІПопаІ савев 
апё 8е§ге§аІіоп апа1у8І8 оГ 21 Гатіііез \ѵі(Ь 
сШТегеіН 1гап8Іоса(іоп8.— Ат. 3. Меё. Оепеі., 
1979, ѵ. 5, р. 219. 


ХРОМОСОМЫ 4р— СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 4р— 8ѴІМБКОМЕ). 

Синоним : синдром Вольфа — Хиршхор- 
на. 

Синдром одновременно описали в 
1965 г. 11. \Ѵо1Г и I. НігзсЬогп. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: гипертелоризм; широкий или клю- 
вовидный нос; микроцефалия; асиммет- 
рия черепа; низко расположенные де- 
формированные ушные раковины с пре- 
аурикулярными складками ; задержка 
психомоторного развития; делеция ко- 
роткого плеча 4 хромосомы. 

Клиническая характеристика. У детей 
с синдромом 4р- постоянно выявляют- 
ся микроцефалия, асимметрия черепа, 
гипертелоризм, эпикант, выступающая 
переносица, клювовидный нос, микро- 
гнатия, короткий фильтр и маленький 
рот с опущенными углами (рис. 125). 
Ушные раковины крупные, низко рас- 
положенные, оттопыренные; мочка и за- 
виток, как правило, не выражены; про- 
тивокозелок гипоплазирован, впереди 
ушной раковины имеются вертикаль- 
ные складки кожи. Часто встречаются 
расщелины губы и неба; гемангиомы 
кожи небольших размеров в области 
лица. Отмечаются гипотония мышц, 
косолапость, деформация стоп, флексор- 
ное положение кистей, сакральный синус 
(наличие в крестцово-копчиковой об- 
ласти воронкообразного углубления). 
Аномалии глаз включают косоглазие, 
экзофтальм, колобому радужки, катарак- 
ту, микрофтальмию. У мальчиков от- 
мечаются гипоспадия, крипторхизм. Из 
внутренних органов чаще всего пора- 
жаются сердце и почки (гипоплазия 



Рис. 125. Лицо больного с синдромом 4р-. 

Объяснение в тексте. Фотография любезно предо- 
ставлена д-ром I. 8йЬг(. 

почки изолированная или в сочетании 
с поликистозом). Ведущим клиниче- 
ским симптомом является резкая за- 
держка психомоторного развития. Час- 
то наблюдаются судороги. Из дерма- 
тоглифических изменений описывают 
наличие четырехпальцевой ладонной 
складки, проксимальную локализацию 
осевого трирадиуса и увеличение коли- 
чества дуг на пальцах. 

Популяционная частота — 1 : 100000. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 
Дифференциальный диагноз : хромо- 
сомы 5р- синдром; хромосомы 13 три- 
сомии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЗйЬгі ВІепоѵа В. §упс1готе 4р-, — Сзі. 
реёіаі., 1973, г. 28, 1. 75-77. 


ХРОМОСОМЫ 5р— СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 5р- 8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы: синдром «кошачьего кри- 
ка», синдром делеции 5р, сгі Ли сЬаЕ 

Описан в 1963 г. .1. І^еипе с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: необычный крик, напоминающий 
кошачье мяуканье; микроцефалия; анти- 
монголоидный разрез глаз; умственная 
отсталость; деления короткого плеча 
5-й хромосомы. 

Клиническая характеристика. Наи- 
более типичными для этого синдрома 
признаками являются: специфический 
плач (в 98% случаев), низкая масса тела 
при рождении (72%), отставание в росте 
(85%), микроцефалия (98%), умственная 
отсталость (100%), мышечная гипото- 
ния (60 — 80%), лунообразное лицо 
(70%), асимметрия лица (25%), широкая 
переносица (84%), микрогнатия (75 — 
85%), низко расположенные и дефор- 
мированные ушные раковины (85%), 
аномалии прикуса (70 — 80%), высокое 
или широкое плоское небо (50 — 75%), 
аурикулярные выросты (40%), аномалии 
гортани (55 — 65%), гипертелоризм (90 — 
95%), иногда гипотелоризм, эпикант 
(85 — 90%) (рис. 126), антимонголоид- 
ный разрез глаз (75 — 85%), иногда 
монголоидный разрез глаз, косоглазие, 
обычно расходящееся (60 — 70%), врож- 
денные пороки сердца (15 — 30%), в не- 
которых случаях — аномалии почек, ко- 
роткие метакарпальные и метатарзаль- 
ные кости (у взрослых — в 65 — 75%), 
поперечная ладонная складка (80 — 90%), 
дистальный аксиальный трирадиус (80 — 
90%), плоскостопие (65 — 75%), частич- 
ная синдактилия (25 — 30%), клинодак- 
тилия, уменьшенные крылья подвздош- 
ной кости или увеличение подвздош- 
ного угла (70 — 80%), сколиоз (55 — 
65%), паховые грыжи (25 — 30%), рас- 
хождение прямых мышц живота (30 — 
35%), короткая шея (45 — 55%), в не- 
которых случаях — крипторхизм. Отме- 
чается склонность к инфекционным за- 
болеваниям верхних дыхательных путей. 
Следует отметить, что такие диагнос- 
тические признаки, как кошачий крик, 
мышечная гипотония, лунообразное ли- 
цо, в большинстве случаев с возрастом 
полностью исчезают. Часто имеет место 
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Рис. 126. Особенности строения лица у 
больного с синдромом 5р-. 

Объяснение в тексте. Фотография любезно пре- 
доставлена д-ром I. 5йЬгІ. 


простая делеция короткого плеча 5-й 
хромосомы. Характерный фенотип, по- 
видимому, обусловлен делецией участка 
р14 — р15. Иногда наблюдается мозаи- 
цизм или образование кольцевой хро- 
мосомы 5. Примерно в 10—15% слу- 
чаев синдром связан с транслокацией. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов: М < Ж. 
Дифференциальный диагноз: хромо- 
сомы 4р- синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
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Еріёетіо1о§у, суіоёепеіісз апб сііпісаі 
Геаіигез. — Нит. Оепеі., 1978, ѵ. 44, р. 227. 


ХРОМОСОМЫ 8 ТРИСОМИИ СИН- 
ДРОМ (СНК0М080МЕ 8 ТКІ80МѴ 
8ѴХИКОМЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: длинное узкое туловище; ано- 
малии ребер и позвоночника; глубокие 
ладонные и подошвенные борозды; 
оттопыренные уши. 

Клиническая характеристика. Наи- 
более типичными являются аномалии 
строения лица и опорно-двигательного 
аппарата. Лицо часто асимметричное, 
наблюдаются выступающий лоб, широ- 
кая спинка носа, гипертелоризм, стра- 
бизм, вывернутая нижняя губа, высокое 
арковидное небо или расщелина неба, 
оттопыренные ушные раковины с высту- 
пающим противозавитком, макроцефа- 
лия (рис. 127, а). Туловище и конеч- 
ности необычно длинные; грудина за- 
павшая; пальцы рук и ног длинные 
и тонкие; плечевой и тазовый пояс 
узкие. В связи с аплазией отдельных 
мышечных групп развиваются множест- 
венные контрактуры суставов, особенно 
суставов пальцев кистей и стоп. Имеют 
место камптодактилия, клинодактилия 
(рис. 127, б). Из других скелетных ано- 
малий отмечаются добавочные ребра и 
позвонки. В более старшем возрасте 
у пациентов часто наблюдаются кифо- 
сколиоз, закрытые спинномозговые гры- 
жи в шейном и грудном отделах 
позвоночника, аплазия и гипоплазия 
надколенника, короткая шея. Очень 
характерна глубокая борозда между I 
и II костями плюсны. Часто обнару- 
живается агенезия мозолистого тела, 
реже — гидроцефалия. Аномалии глаз 
малохарактерны (кроме страбизма), хотя 
описаны отдельные случаи атрофии зри- 
тельного нерва, колобомы радужки и 
катаракты при трисомии 8. Довольно 
распространены пороки мочевой сис- 
темы, из которых наиболее частыми 
являются гидронефроз и гидроуретер 
вследствие сужения мочеточников. Ди- 
агностируются пороки сердца, в част- 
ности дефекты перегородок и аномалии 
больших сосудов. Иногда наблюдает- 
ся крипторхизм. Интеллект у большин- 
ства больных снижен, отмечается уме- 
ренная задержка моторного и речевого 
развития. При лабораторных исследо- 
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Рис. 127. Синдром трисомии 8. 

а — внешний вид больного; б — контрактуры в 
межфаланговых суставах кистей. 


ваниях выявляются гипопластическая 
анемия, лейкопения, частичный дефицит 
фактора VII. Дети с трисомией 8 
обычно рождаются доношенными; дли- 
на и масса тела при рождении в 
пределах нормы. 

Популяционная частота — 1 : 50000. 
Соотношение полов — М3 ; Ж1. 
Дифференциальный диагноз: другие 
трисомии группы С, кроме 8 хромо- 
сомы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КеіНоге М. О., Аигіаз А. СЬгогтю8оте 8: 
Ігівотіе сотріеіе еі Ігі$отіе5 8е§тепІаіге8. — 
Апп. Оёпёі., 1977, I. 20, р. 5. 


ХРОМОСОМЫ 9р+ СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 9р + 8Ѵ^КОМЕ). 

Выделен в самостоятельную нозо- 
логическую единицу в 1970 г. М. КеіНоге 
с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: олигофрения; отставание в фи- 
зическом развитии; характерное лицо; 
частичная трисомия 9р. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома типичны умственная отсталость, 


умеренная микроцефалия, брахицефалия, 
сглаженный назофронтальный угол, уме- 
ренный гипертелоризм, антимонголоид- 
ный разрез глаз, энофтальм, широкий 
округлый кончик носа, короткий фильтр, 
выступающие верхняя губа и верхняя 
челюсть, опущенные углы рта, большие, 
низко расположенные ушные раковины с 
аномальным противозавитком и про- 
тивокозелком, узкий слуховой канал. 
Кроме этого, наблюдаются короткая 
шея с низким ростом волос, кифоз и/или 
поясничный лордоз, сколиоз, гипоплазия 
мышц плечевого пояса, гипоплазия и/ 
или аплазия терминальных фаланг II 
и V пальцев и ногтей, умеренная конт- 
рактура пальцев, клинодактилия V, син- 
дактилия II — III на стопах и III — 
IV — на кистях, вальгусная деформация 
I пальца стопы, локтевых и коленных 
суставов. К числу других признаков 
относятся пигментированные соски, за- 
держка полового созревания. Рентге- 
нологически выявляется отставание кост- 
ного возраста. Аномалии дерматогли- 
фики включают поперечную ладонную 
складку, единственную сгибательную 
складку на V пальце. У 25% больных 
обнаруживаются пороки сердца, почек. 
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Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М < Ж. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
Зскіпгеі А. Тгізоту 9р, а сЬготозоте 
аЬеггаІіоп ѵѵііЬ сіівііпсі гасііоіоуіс Ппсііпе. — 
КасііоІОёУ, 1979, ѵ. 130, р. 125. 


ХРОМОСОМЫ г(9) СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ КІІЧС (9) 8Ѵ^КО- 
МЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: характерное лицо; умственная от- 
сталость; кольцевая 9 хромосома. 

Клиническая характеристика. Для дан- 
ного синдрома типичны микроцефалия, 
тригоноцефалия, косой разрез глаз, эпи- 
кант, небольшой экзофтальм, дугооб- 
разные брови, ретрогнатия, выступаю- 
щий противозавиток, короткая шея (рис. 
128). Все больные отстают в психо- 
моторном развитии. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгоиску сіе, Тигіеаи С. Сііпісаі Аііаз оГ 
Ншпап СЬготозотея. — ІЧеѵѵ Ѵогк, 1977. 


Рис. 128. Больная с синдромом г (9). 



ХРОМОСОМЫ І0я+ СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 10ч + 8Ѵ^КОМЕ). 

Впервые описан в 1965 г. I. сіе ОгоисЬу 
и ]. Сапеі. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: отставание в физическом и пси- 
хомоторном развитии; черепно-лицевые 
аномалии; изменения кариотипа. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ные симптомы : микроцефалия, боль- 
шой лоб, плоское круглое лицо, ар- 
ковидные, широко расставленные брови, 
гипертелоризм, антимонголоидный раз- 
рез глаз, птоз, микрофтальмия, бле- 
фарофимоз, маленький нос с запавшей 
переносицей, дугообразный рот с вы- 
ступающей верхней губой, микрогнатия, 
большие, низко расположенные, дефор- 
мированные, ротированные назад ушные 
раковины. Отмечаются короткая шея, 
сколиоз, проксимальное расположение 
первых пальцев, камптодактилия, клино- 
дактилия И — V, синдактилия кистей и 
стоп, сандалевидная щель. Характерны 
выраженная гипотрофия, грыжи. Из по- 
роков внутренних органов чаще встре- 
чаются пороки сердца и почек (обычно 
поликистоз). Половина больных поги- 
бают в возрасте до 1 года. Дерма- 
тоглифические изменения: поперечная 
складка, избыток ульнарных петель и 
глубокие бороздки на стопах. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кгоуег 5. РаПіаІ Ігізоту 10ч оссштіп§ іп а 
(атііу ѵѵііЬ а гесіргосаі Ігапзіосаііоп 
1(10; 18) (ч25; ч23).— Апп. Оёпёі., 1975, 
I. 18, р. 50-55. 


ХРОМОСОМЫ 10 р+ СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 10р+ 8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1974 г. Е. ЗсЫеіегтасЬег 
с соавт. 

МинимЬльные диагностические приз- 
наки: деформации лица и черепа; оли- 
гофрения; частичная трисомия Юр. 

Клиническая характеристика. Наи- 
более частыми признаками синдрома 
являются долихоцефалия, выступающие 
лобные бугры, диспропорция лицевой и 
мозговой части черепа, низкий рост 
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волос на лбу, небольшой гипертело- 
ризм, микрофтальмия, косоглазие, нис- 
тагм, микрокорнеа, колобома зритель- 
ного нерва, низко расположенные уши 
с гипоплазированным завитком, тре- 
угольный рот, микрогения, тонкая, за- 
вернутая внутрь верхняя губа, высокое 
арковидное небо, расщелина губы/неба, 
аномалии зубов. В ряде случаев от- 
мечаются сколиоз, флексорная деформа- 
ция суставов рук, кампто-, клинодак- 
тилия, косолапость, гипоплазия полово- 
го члена, гипотония и гипоплазия ске- 
летных мышц, отставание в психо- 
моторном развитии, гипотрофия, отсут- 
ствие сосательного рефлекса, персисти- 
рующая желтуха новорожденных. Из 
пороков внутренних органов наблюда- 
ются пороки сердца и почек. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Нтііпх Т. \Ѵ. Тгізоту Гог іЬе зЬоП агт 
оГ сЬготозоте по. 10.— СИп. Оепеі., 1974, 
ѵ. 6, р. 408 — 415. 


ХРОМОСОМЫ 11ч ТРИСОМИИ 
СИНДРОМ (СНК0М080МЕ 11ц РАК- 
ТІАЬ ТКІ80МѴ 8Ѵ^КОМЕ). 

Выделен в самостоятельную нозо- 
логическую единицу в 1975 г. А. Аигіаз 
и С. Ьаигепі. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: выраженная внутриутробная гипо- 
плазия; отставание в психомоторном, 
развитии; короткий нос и длинный 
фильтр; микроретрогнатия; дефект клю- 
чицы; гипоплазия полового члена; врож- 
денный порок сердца ; удвоение дисталь- 
ного отдела 11ц хромосомы. 

Клиническая характеристика. Дети с 
частичной трисомией 11ц рождаются 
с резко выраженной гипоплазией (сред- 
няя масса тела — 2300 г). Для синдрома 
характерны микроцефалия, микроретро- 
гнатия, короткий нос и длинный фильтр, 
втянутая нижняя губа, низко располо- 
женные уши с неразвитым завитком и 
выступающим противозавитком, рас- 
щелина неба (в половине случаев). 
У новорожденных отмечаются гипото- 
ния мышц туловища в сочетании с 


гипертонусом конечностей, вялая кожа. 
Скелетные аномалии включают вывих 
бедра, косолапость, дефект ключицы. 
У мальчиков наблюдается гипоплазия 
полового члена. Из пороков внутренних 
органов чаще всего обнаруживаются 
пороки сердца (дефекты перегородок 
и открытый артериальный проток), аге- 
незия почек, а также дефекты невраль- 
ной трубки, агенезия мозолистого тела. 
В ряде наблюдений отмечены диа- 
фрагмальные, пупочные и паховые гры- 
жи. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Аигіах А., Ьаигепі С. Тгізотіе 11ц. Іпсіі- 
ѵісіиаіізаііоп сГип поиѵеаи зупйгоше. — Апп. 
Оепеі., 1975, I. 18, р. 189-191. 


ХРОМОСОМЫ 11р+ СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 11р+ 8\Т'ШКОМЕ). 

Описан в 1972 г. V. Ргапске. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: умственная отсталость; черепно- 
лицевые аномалии; трисомия короткого 
плеча 1 1 хромосомы. 

Клиническая характеристика. Череп- 
но-лицевые аномалии: широкий вы- 
сокий лоб с выступающими лобны- 
ми буграми, гипертелоризм, эпикант, 
антимонголоидный разрез глаз, расще- 
лина губы/неба, энофтальм, косоглазие. 
Характерны гипотония, крипторхизм, 
широкие пальцы кистей и стоп, выра- 
женная умственная отсталость. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгоизііу X, сіе, Тигіеаи С. Сііпісаі Аііаз оГ 

Ншпап СЬготпозошез. — №\ѵ Уогк, 1977. 

ХРОМОСОМЫ 11ч- СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 11ч- 8ѴгаКОМЕ). 

Описан в 1975 г. С. Тигіеаи с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки : задержка роста и психомотор- 
ного развития; тригоноцефалия; аплазия 
дистальных фаланг пальцев рук; моно- 
сомия дистальной части 11ц. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ными признаками синдрома являются 
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пре- и постнатальная задержка роста, 
тригоноцефалия, гипертелоризм, эпи- 
кант, широкий короткий нос с вы- 
вернутыми ноздрями, отсутствие фильт- 
ра, тонкая верхняя губа, микроретро- 
гения, низко расположенные ушные ра- 
ковины, птоз, колобома радужки, бо- 
роздка на верхнем веке, клинодактилия. 
Важным диагностическим признаком яв- 
ляется аплазия дистальных фаланг паль- 
цев кистей. В большинстве случаев 
отмечаются врожденные пороки сердца 
(дефект межжелудочковой перегородки), 
а иногда удвоение почки, гидронефроз, 
пилоростеноз, паховая грыжа, скрытая 
зріпа ЬіГкіа. Отмечаются отставание в 
психомоторном развитии и грубые де- 
фекты речи. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж I . 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргапк КіссаЫі Ѵ-. ТЬе 1 ^-вупбготе.— 

Ниш. Оепеі., 1977, ѵ. 35, р. 241—246. 


ХРОМОСОМЫ 13 ТРИСОМИИ 
СИНДРОМ (СНК0М080МЕ 13 ТКІ- 
80МѴ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром Пагау. 

Синдром описан в 1960 г. К. Раіаи. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: трисомия 13; микроцефалия; поли- 
дактилия; расщелина губы и неба. 

Клиническая характеристика. При 
трисомии 13 отмечаются микроцефалия 
(в 58,7% случаев), тригоноцефалия, 
узкие глазные щели, запавшее переносье, 
широкое основание носа, низко посажен- 
ные, деформированные ушные раковины 
(80%), микрогнатия (32,8%), расщелина 
губы и неба (68%) (рис. 129, а), эпи- 
кант, микрофтальмия (77%), колобома 
радужки (35,5 %), короткая шея, полидак- 
тилия (50%) (рис. 129, б), флексорное 
положение пальцев рук (44,4%), выпук- 
лые длинные ногти, поперечная ладонная 
складка. Пороки внутренних органов 
включают аринэнцефалию (63,4%), апла- 
зию мозолистого тела (19,3%), гипо- 
плазию мозжечка (18,6%), врожденные 
пороки сердца (80%): наиболее часто 
дефект межжелудочковой перегородки 
(49,3 %), дефект межпредсердной перего- 
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Рис. 129. Синдром трисомии 13. 

а — аномалии лица; б — двусторонняя полисиндак- 
тилия стоп. 

родки (37,6%); аномалии почек (58,6%): 
кисты, удвоение лоханки, гидронефроз, 
«.удвоение мочеточника; пороки развития 
органов пищеварения (50,6%): незавер- 
шенный поворот кишечника, дивертикул 
Меккеля. Наблюдаются крипторхизм, 
гипоплазия наружных половых органов, 
гипоспадия, удвоение матки и влагали- 
ща, двурогая матка. Синдром Патау 
встречается в двух цитогенетических 


вариантах — простая трисомия 1 3 хро- 
мосомы и робертсоновская трансло- 
кация О/ 13, менее распространен мо- 
заицизм. Риск для сибсов при простой 
трисомии и спорадической транслокации 
очень низкий (<1%). В случае носи- 
тельства транслокации у родителей 
повторный риск зависит от типа транс- 
локации. 


Семейные 


Пол носителя 


транслокации жен. 

(13 Ч 14ц) (13ц 15ц) 2% 

(13ц 13ц) 100% 


муж. 

1 % 

100% 


Популяционная частота: 1 : 7800. 
Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 18 трисомии синдром; хромосо- 
мы 4р — синдром. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Со\ѵеп ]. М. Тгізоту 13 апб ехіепсіесі 
зигѵіѵаі.— 1. Мей. Оепеі., 1979, ѵ. 16, 
р. 155. 

Соеіг Р. Раіаиѵ зупёгот. — Сяі. Реёіаі., 1983, 
г. 38, 1. 107. 


ХРОМОСОМЫ 13ц— СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 13ц- 8Ѵ№КОМЕ). 

Синоним: синдром Орбели. 

Описан в 1962 г. Н. \Ѵап§. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: микроцефалия; тригоноцефалия; 
широкая спинка носа; выступающая 
верхняя челюсть; птоз; микрофтальмия; 
колобомы; ретинобластома; гипоплазия 
I пальца кисти; делеция длинного пле- 
ча 13-й хромосомы. 

Клиническая характеристика. Посто- 
янные признаки : выраженная пренаталь- 
ная гипотрофия и дальнейшая задержка 
роста и психомоторного развития. Че- 
репно-лицевые дисморфии : микроцефа- 
лия, тригоноцефалия, краниостеноз, ши- 
рокая выступающая переносица («грече- 
ский профиль»), выступающая челюсть 
и микроретрогнатия, низко располо- 
женные и деформированные ушные ра- 
ковины, гипертелоризм, эпикант, птоз. 
При этом синдроме часто обнаружива- 
ется патология глаз: микрофтальм, ко- 
лобомы, захватывающие не только ра- 
дужку, но и сосудистую оболочку, и 
диск зрительного нерва, ретиноблас- 


тома, косоглазие, катаракта. Из поро- 
ков опорно-двигательного аппарата наи- 
более характерны гипоплазия I пальца 
кисти и I пястной кости, а также 
клинодактилия V, короткая шея, косо- 
лапость. В 30% случаев наблюдаются 
врожденные пороки сердца. Встречаются 
атрезия анального отверстия, нарушение 
поворота кишечника, в единичных слу- 
чаях — дуоденальная атрезия и аплазия 
хвоста поджелудочной железы. Из ано- 
малий мочеполовой системы обнаружи- 
ваются гипо- и аплазия почек, гидро- 
нефроз, гидроуретер и поликистоз почек, 
гипоспадия, крипторхизм. В ряде случаев 
описаны пороки развития мозга: проз- 
энцефалия, внутренняя гидроцефалия, 
гипоплазия мозжечка. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
ЬоЗап Р. Ргзіепсопу сЬгошовош ѵе зкиріпё.— 
Сзі. Ребіаі., 1974, г. 29, 1. 261-263. 

Ѵипіз У. а. Катхау N. КеІіпоЫазІота апсі 
8иЪ Ьапсі сіеіеііоп оГ сЬготозоше 13,— Ат. 
3. Ш. СЫІсІ., 1978, ѵ. 132, р. 161. 


ХРОМОСОМЫ 14ц + СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 14ч + 8Ѵ1ѴЮКОМЕ). 

Описан в 1970 г. 1. Міігкеп с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: отставание психомоторного и фи- 
зического развития; черепно-лицевые 
аномалии; характерное расположение 
пальцев кисти ; трисомия длинного плеча 
14-й хромосомы. 

Клиническая характеристика. Микро- 
цефалия, микрофтальмия, луковицеоб- 
разный нос, тонкая верхняя губа, мик- 
ростомия, опущенные углы рта, высокое 
арковидное небо или расщелина неба, 
низко расположенные ротированные на- 
зад ушные раковины, короткая шея. 
Характерны неправильное расположение 
пальцев кисти и наложение II пальца на 
I и III, косолапость. Отмечаются рез- 
кое отставание в психомоторном и 
физическом развитии, врожденные по- 
роки сердца. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов неизвестно. 


243 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

8сИіп:еІ А. Са1а1о§ие оГ шіЬаІапсесІ сЬго- 
товоте аЬеггаІіопз іп тап. — Вегііп; 

Уогк, 1984. 


ХРОМОСОМЫ 14 Ч ДИСТАЛЬНОГО 
ОТДЕЛА ДЛИННОГО ПЛЕЧА ЧАС- 
ТИЧНОЙ ТРИСОМИИ СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 14ч ОІ8ТАЬ РАКТ1- 
АЬ ТКІ80МѴ 8ѴІЧШЮМЕ). 

Минимальные диагностические приз- 
наки: черепно-лицевые аномалии; ум- 
ственная отсталость; пороки сердца; 
дупликация дистальной части 14ц. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома типичны отставание в психо- 
моторном развитии, микроцефалия, вы- 
сокий лоб, эпикант, антимонголоидный 
разрез глаз, низко расположенные уш- 
ные раковины, высокое небо, высту- 
пающая верхняя губа, микрогнатия, 
камптодактилия, цианоз, врожденные 
пороки сердца в сочетании с анома- 
лиями сосудов и гипоплазия XII ребра. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 
Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 14 проксимального отдела длин- 
ного плеча частичной трисомии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Микельсаар Р. В- А. Частичная трисомия по 
длинному плечу хромосомы 14 у ребенка 
с признаками дисэмбриогенеза и отста- 
ванием психомоторного развития, — В кн.: 
Тезисы I Всесоюзн. съезда мед. генетиков. 
Киев, 1983, с. 224. 


ХРОМОСОМЫ 14ч ПРОКСИМАЛЬ- 
НОГО ОТДЕЛА ДЛИННОГО ПЛЕЧА 
ЧАСТИЧНОЙ ТРИСОМИИ СИНД- 
РОМ (СНК0М080МЕ 14 Ч РКОХІ- 
МАЬ РАКТІАЬ ТКІ80МѴ 8Ѵ^КО- 
МЕ). 

Минимальные диагностические приг г 
наки : задержка психомоторного раз- 
вития; черепно-лицевые и скелетные 
аномалии; удвоение проксимальной час- 
ти 14ч хромосомы. 

Клиническая характеристика: типич- 
ны низкая масса при рождении, за- 



Рис. 130. Больной с синдромом частичной 
трисомии проксимального отдела длин- 
ного плеча 14 хромосомы. 


держка психомоторного развития, судо- 
роги, мышечный гипертонус. Черепно- 
лицевые дисморфии включают микро- 
цефалию, иногда брахицефалию, низкий 
рост волос на лбу, гипер- или ги- 
потелоризм, птоз, антимонголоидный 
разрез глаз, микрофтальмию, косогла- 
зие, арковидное небо или расщелину 
его, микрогнатию (рис. 130). Скелетные 
аномалии: короткая шея, кифоз, гипо- 
плазия XII ребра, аплазия или гипо- 
плазия лучевой кости, длинные пальцы, 
клинодактилия, дисплазия или вывих 
тазобедренного сустава, косолапость. 
Описаны пороки сердца. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 
Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 14 дистального отдела длинного 
плеча частичной трисомии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 
АІІесіегсіісе Р. Еатіііаі Ігапяіосаііоп іііѵо1ѵіп§ 
сЪготозотез 6, 14 агкі 20 ісіепіійесі Ьу 
Чиіпасгіпе Пиогевсепсе. — Нитап§епе1ік, 
1971, ВО. 13, 8. 205-209. 
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ХРОМОСОМЫ 18 ТРИСОМИИ 
СИНДРОМ (СНК0М080МЕ 18 ТКІ- 
80МѴ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром Эдвардса. 

Описан в 1960 г. .1. ЕсЬѵагсІ». 

Минимальные диагностические при- 
знаки: множественные пороки развития; 
трисомия 18. 

Клиническая характеристика. В поло- 
вине случаев отмечается нарушение сро- 
ков беременности. Характерны многово- 
дие, слабая активность плода, малень- 
кая плацента (> 50%), единственная пу- 
почная артерия (> 80%). Средняя масса 
тела при рождении — 2340 г (50%). От- 
мечаются задержка психомоторного раз- 
вития— 100%, гипоплазия скелетной 
мускулатуры и подкожной жировой тка- 
ни — 50%, крипторхизм — 100%, врож- 
денный порок сердца (дефект межже- 
лудочковой перегородки и открытый 
боталлов проток) — 90%, низко поса- 
женные, аномальной формы, ушные 



Рис. 131. Больной с синд- 
ромом трисомии 18. 

а — черепно-лицевые анома- 
лии; б — кисть того же боль- 
ного (характерное расположе- 
ние пальцев). 



раковины — 80 % , выступающий заты- 
лок, удлиненный череп — 80%, высокое 
небо — 80%, микрогнатия — 80%, корот- 
кие глазные щели -50% (рис. 131, а), 
микростомия — 50 % , сгибательная де- 
формация пальцев — 80 % , сжатые паль- 
цы рук — 50 % , перекрывание V паль- 
цем IV (рис. 131,6), II пальцем III — 
50 % , гипоплазия ногтей, особенно на V 
пальце кистей и пальцах ног — 50 % , ко- 
роткий I палец стопы, часто переразог- 


нутый, — 50 — 80 % , короткая грудина с 
уменьшенным числом центров окосте- 
нения— 80%, маленькие соски и сос- 
ковый гипертелоризм - 50%, маленький 
таз — 80%, ограничение отведения бе- 
дер — 80%, гипотония, сменяющаяся ги- 
пертонусом,— 50 — 80%, короткая шея — 
50 — 80%, паховая или пупочная грыжа, 
выпадение прямой кишки — 50 — 80%, 
дистальный трирадиус — 50 — 80 % , вы- 
ступающая пяточная кость — 50 — 80 % , 
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пороки развития почек, особенно подко- 
вообразная почка, гидронефроз и гид- 
роуретер — 50 — 80 % , переразогнутый I 
палец руки — 40 — 60%, дистально распо- 
ложенный I палец руки - 40 - 60 % , до- 
полнительная кожная складка шеи — 
40 — 60%, пяточно-вальгусные стопы — 
40 — 60 % , дивертикул Меккеля — 40 — 
60 % , высокое стояние диафрагмы — 
10 — 50%, птоз— 10 — 50%, эпикант — 
10 — 50%, помутнение роговицы — 10 — 
50 % , микрофтальм - 10 - 50 % , короткая 
верхняя губа- 10-50%, патология го- 
ловного или спинного мозга — 10 — 50%, 
пилоростеноз - 10-50%, частичная син- 
дактилия — 10— 50%, ульнарная или ра- 
диальная девиация кистей — 10 — 50%, 
единственная ладонная складка — 10 — 
50 % , единственная сгибательная складка 
на V пальце — 10 — 50%, незавершен- 
ный поворот кишечника — 10 — 20%, ме- 
нингомиелоцеле - 10-20%, расщелина 
губы или неба— 10 — 20%, атрезия хо- 
ан— 10%, трахеопищеводный свищ — 
10%. Иногда описываются гипертрофия 
клитора, двурогая матка, гипоплазия 
яичника, атрезия ануса, вывих бедер, 
фокомелия, стеноз наружного слухово- 
го прохода с потерей слуха, воронко- 
образный анус, деформация кисти по ти- 
пу клешни, гемангиомы, гипоплазия ти- 
муса, гипоплазия щитовидной железы 
и надпочечников, полупозвонки, ско- 
лиоз, аномалии ребер, слияние позвон- 
ков. 

Популяционная частота — 0,14:1000. 

Соотношение полов — М 1 : ЖЗ. 

Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 13 трисомии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вегуег К. Тгівотіе 18,- ІМоиѵ. Ргевз. Мей 

1972, і. 1, р. 745-748. 


ХРОМОСОМЫ і (18р) СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ і (18р) 8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1963 г. А. Ргоіапсі с соащт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: отставание в психомоторном раз- 
витии; черепно-лицевые дисморфии; изо- 
хромосома 18 по короткому плечу. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны черепно-лицевые аномалии : доли- 


хоцефалия, узкое лицо, сдавленный нос, 
маленький треугольный рот, низко рас- 
положенные ушные раковины, высокое 
арковидное небо, косоглазие, колобома 
радужки (в некоторых случаях). Дети с 
этим синдромом имеют хрупкое тело- 
сложение с плохо развитыми мышцами, 
длинные тонкие конечности, плоскосто- 
пие, вальгусную деформацию стоп. У ма- 
леньких детей отмечаются трудности с 
кормлением, частые рвоты. Могут от- 
мечаться симптомы поражения верхних 
двигательных нейронов. Все больные 
отстают в психомоторном развитии. 
Рентгенологически выявляются псевдо- 
эпифизы метакарпальных и метатар- 
зальных костей, тонкие, с недостаточ- 
ной кальцификацией, кости, шейные 
ребра, слияние ребер, соха ѵа1§а и ма- 
ленькие крылья подвздошных костей. 

Популяционная частота — 1 : 1000. 

Соотношение полое неизвестно. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

8йЬп /., ВІеИоѵа В., Вегапкоѵа У. еі аі. 
Оісепігіс сЬготовоте дие Іо ап ипизиаі 

Гизіоп (18р-).— Нитап§епеІік, 1971. ВО. 12, 

8. 136-141. 


ХРОМОСОМЫ 18ц- СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 18ч- 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром делении длинного 
плеча 18 хромосомы. 

Описан впервые в 1964 г. Л. бе СгоисЬу. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: микроцефалия; лицевые дисмор- 
фии; умственная отсталость; аномалии 
половых органов; делеция длинного пле- 
ча 18 хромосомы. 

Клиническая характеристика. Для 
больных с делецией 18-й хромосомы 
типичны микроцефалия, дисморфии ли- 
ца, включающие гипоплазию его сред- 
ней части, уплощение спинки носа, 
глубоко посаженные глаза, гипертело- 
ризм, «карпий рот», тонкую верхнюю 
губу. Профиль лица плоский или вогну- 
тый. Характерными являются высокое 
небо (или его расщелина), атрезия или 
сужение наружных слуховых каналов, 
деформированные ушные раковины (за- 
виток неправильной формы, выступаю- 
щие противозавиток и противокозелок, 
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«уши сатира»). Описаны различные ано- 
малии глаз : нистагм, косоглазие, глау- 
кома, тапеторетинальная дегенерация, 
катаракта, атрофия зрительных нервов, 
эпикант, косой разрез глазных щелей. 
Рост снижен. Руки длинные, с конусооб- 
разными пальцами и проксимальным 
расположением I пальца; имеет место 
косолапость. В 100% случаев отмеча- 
ется умственная отсталость, как пра- 
вило, глубокая. Характерны мышечная 
гипотония, гипоплазия полового члена 
и мошонки, крипторхизм, гипоспадия у 
мальчиков и гипоплазия малых половых 
губ у девочек. Из пороков внутренних 
органов встречаются пороки сердца, 
иногда почек. Типичны изменения дер- 
матоглифики — избыток завитков на 
пальцах, дистальный аксиальный трира- 
диус, поперечная ладонная складка. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1,4. 
Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 18 р- синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

8скіп:еІ А. 8ігисІига1 аЬеггаІіопв оГ сЬготозо 
те 18.11. ТЬе ^-зупёготе. КерогІ оГ 
іЬгее са$е8. — Ншпап§епеПк, 1975, Вё. 26, 
8. 123-132. 


ХРОМОСОМЫ 18р- СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 18р — 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним: синдром делеции короткого 
плеча 18-й хромосомы. 

Описан в 1963 г. 3. Эе ОгоисЬу 
с соавт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: умственная отсталость и задерж- 
ка роста; птоз или эпикант; крупные 
деформированные ушные раковины; ске- 
летные аномалии; кариес; делеция ко- 
роткого плеча 18-й хромосомы. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома 1 8р — типичными признаками 
являются низкая масса тела при рожде- 
нии, задержка роста, укороченные ко- 
нечности с короткими пальцами, уме- 
ренная микроцефалия, гипертелоризм, 
эпикант, птоз, широкая, уплощенная 
спинка носа, маленькая нижняя челюсть, 
широкий рот с опущенными углами 
губ, множественный кариес, большие 


оттопыренные уши, иногда низко рас- 
положенные. К частым признакам от- 
носятся короткая шея, широкая вдав- 
ленная грудная клетка, сосковый гипер- 
телоризм, синдактилия стоп ; реже встре- 
чаются грубые пороки развития мозга 
(аринэнцефалия, циклопия, цебоцефа- 
лия), алопеция, расщелины губы и не- 
ба, гипопигментация, катаракта, стра- 
бизм, кифосколиоз, клинодактилия V, 
вывих бедра, вальгусная деформация 
локтевого сустава, косолапость. Иногда 
отмечаются признаки ревматоидного 
артрита. Пороки внутренних органов 
встречаются редко. Отсутствуют харак- 
терные изменения дерматоглифики, хотя 
в некоторых случаях имеется попереч- 
ная ладонная складка. Все пациенты 
с 1 8р — синдромом в разной степени 
отстают в психомоторном развитии, 
особенно страдает речевое развитие 
(афазия или дисфазия), во многих слу- 
чаях фразовая речь отсутствует до 
7 — 9 лет. Больные обычно нетерпели- 
вы, невнимательны, эмоционально не- 
устойчивы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж2. 
Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 1 8ц — синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

§иЪа /., Вегапкоѵа У. А сазе оГ [Ье 18р- 
«упёготе. — Ншпап§епеик, 1972, Вё. 16, 8. 
359-360. 

8скітеІ А., 8сктШ V., Шхскег V . еі аі. 
ТЬе 18р — зупёготе,— АгсЬ. Оепеі., 1974, 
Вё. 47, 8. 1. 


ХРОМОСОМЫ 21 ТРИСОМИИ 
СИНДРОМ (СНК0М080МЕ 21 ТКІ- 
80МѴ 8Ѵ18ШКОМЕ). 

Синоним: синдром Дауна. 

Описан в 1866 г. ё. Оо\ѵп. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: умственная отсталость; мышеч- 
ная гипотония; плоское лицо, монго- 
лоидный разрез глаз ; трисомия по 
21-й хромосоме. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ны плоское лицо (90%), монголоид- 
ный разрез глаз (80%), эпикант (80%), 
открытый рот (65%), короткий нос 
(40%), плоская переносица (52%) (рис. 
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Рис. 132. Больной с синдромом трисомии 21. 

132), страбизм (29%), пигментные пят- 
на по краю радужки (пятна Бруш- 
фильда— 19%), брахицефалия (81%), 
плоский затылок (78%), диспластичные 
уши (43%), аркообразное небо (58%), 
зубные аномалии (65%), бороздчатый 
язык (50%), катаракта в возрасте 
старше 8 лет (66%), короткая широкая 
шея (45%), кожная складка на шее 
у новорожденных (81%), короткие ко- 
нечности (70 %), брахимезофалангия 
(70%), клинодактилия V (60%), гипер- 
подвижность суставов (80%), деформа- 
ция грудной клетки (килевидная или 
воронкообразная — 27%), мышечная ги- 
потония (80%), врожденные пороки 
сердца (40%), поперечная ладонная 
складка (45%). Отмечается умственная 
отсталость. В 10% синдром Дауна 
ассоциируется с эпилепсией, в 8 % — с 
атрезией или стенозом двенадпГатипер- 
стной кишки, лейкозом. Продолжитель- 
ность жизни больных определяется на- 
личием пороков развития желудочно- 
кишечного тракта и сердца. Наиболее 
распространенной формой синдрома 
Дауна является простая трисомная 


(94%), транслокационная форма состав- 
ляет 4%, мозаичная — 2 % . 

Риск для сибсов: 

1. Простая трисомия: 


Возраст отца 
(годы): 

Возраст матери 

35 — 40 лет 

41—46 лет 

До 34 

0,4% 

0.8% 

35-40 

о.о% 

1,2% 

41 -46 

1,3% 

2,8% 

Старше 46 

2% 

4Л% 


2. Транслокационная форма. При нор- 
мальном кариотипе родителей риск со- 
ответствует простой трисомии. 

Риск для потомства носителей при 
семейных робертсоновских транслока- 
циях: 

Тип Пол носителя 

транслокации муж. (%) жен. (%) 

21 Ч 22ц - 2 7 

21 Ч Оц 2,4 10 

2 1 я2 1 я 100 100 

Популяционная частота — 1 : 700. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ЬЫег Т. У., Ргоіа-Реззоа О. Кесштепсе гіак 
Гог Ооѵѵп зупёготе.— Нит. Оепеі., 1980, 
ѵ. 55, р. 203. 

052Іоѵіс5 М., Кі$$ Р. Оои/п вупёготе: 
соггевропёепсе оГ сііпісаі ёіа§по8І8 апё 
кагуоіуре. — Асіа раеёіаі. Нип§., 1982, ѵ. 23, 

р. 261-282. 


ХРОМОСОМЫ 21ч - СИНДРОМ 
(СНК0М080МЕ 21ч- 8ѴІХОКОМЕ). 

Синоним: синдром делении длинного 
плеча 21-й хромосомы. 

Описан в 1964 г. 1. Ье)еипе с соавт. 

Минимальные диагностические призна- 
ки: антимонголоидный разрез глаз; 
большие деформированные ушные рако- 
вины; микрогнатия; частичная моносо- 
мия по 21-й хромосоме. 

Клиническая характеристика. Для син- 
дрома 21ц — типичны низкая масса тела 
при рождении, черепно-лицевые дисмор- 
фии (микроцефалия, антимонголоидный 
разрез глаз, эпикант, выступающая 
широкая переносица, большие низко 
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посаженные уши с расширенным на- 
ружным слуховым каналом, микрогна- 
тия). К основным признакам синдрома 
относятся также сколиоз, клинодакти- 
лия, косолапость, мышечная гиперто- 
ния, гипоспадия, крипторхизм, паховая 
грыжа. В 30 % случаев встречаются 
различные пороки сердца и аномалии 
глаз (микрофтальмия, колобома радуж- 
ки, катаракта, косоглазие), в ряде слу- 
чаев обнаруживаются пороки почек (аге- 
незия, гидронефроз, удвоение почечных 
лоханок). Из других признаков отме- 
чаются пилоростеноз, тромбоцитопения, 
эозинофилия, синдактилия. Дети резко 
отстают в психомоторном развитии. 

Популяционная частота неизвестна, 
синдром встречается редко. 
Соотношение полов неизвестно. 
Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 22 моносомии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгоиску X, де, Тигіеаи С. Сііпісаі Аііаз 
оГ Ншпап СЬгошовотез.. — N6» Ѵогк, 1977. 


ХРОМОСОМЫ 22ч- (или 22г) 
СИНДРОМ (СНК0М080МЕ 22ц- 
(22г) 8ѴМ9КОМЕ). 

Синоним : делеция длинного плеча 
22 хромосомы. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: крупные, слегка выступающие 
глаза («глаза лани»); частичная моносо- 
мия 22 хромосомы. 

Клиническая характеристика. Масса 
тела при рождении нормальная или 
снижена, в дальнейшем наблюдается 
нерезкое отставание в росте и психо- 
моторном развитии. Основные феноти- 
пические проявления синдрома включа- 
ют микроцефалию, птоз, эпикант, гипер- 
телоризм, крупные выступающие глаза, 
аплазию спинки носа, низко располо- 
женные большие ушные раковины, рас- 
щелину язычка или неба, синдактилию, 
клинодактилию V, дисплазию тазобед- 
ренных суставов. Пороки внутренних 
органов для этого синдрома не харак- 
терны. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 


Дифференциальный диагноз: хромосо- 
мы 21 моносомии синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КеіИоге М. О. Ье зупсіготе г(22). А ргороз 
сіе циагіе поиѵеііез оЬзегѵаІіопз. — Апп. 
Сёпёі., 1976, !. 19, р. 111-117. 


ХРОМОСОМЫ ФРАГИЛЬНОЙ X 
СИНДРОМ (Х-СНК0М080МЕ РКА- 
СІЬЕ 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним : синдром Мартина — Белла. 

Описан в 1968 г. С. ЬиЪз. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: умеренная или глубокая умствен- 
ная отсталость; большие оттопыренные 
ушные раковины, выступающий лоб 
и массивный подбородок; макроор- 
хидизм; ломкость Х4 28-го участка. 

Клиническая характеристика. Масса 
и длина тела при рождении нормаль- 
ные или превышают норму, окружность 
головы увеличена. Характерны большие 
оттопыренные ушные раковины; у стар- 
ших детей лицо прямоугольное с вы- 
соким выступающим лбом, тонким 
длинным носом и гиперплазией нижней 
челюсти (рис. 133, а). Повышена час- 
тота подслизистых расщелин неба или 
язычка, или только высокого неба. 
Кисти широкие. Нередко отмечается 
воспаление среднего уха. Характерно от- 
ставание в умственном и речевом раз- 
витии, иногда наблюдаются судороги, 
аномалии на ЭЭГ, мышечная гипото- 
ния, аутизм, гиперреактивность. С пу- 
бертатного периода выражен макроор- 
хидизм (рис. 133, б). У некоторых 
больных отмечаются ожирение, гине- 
комастия, гипоспадия, мягкая растяжи- 
мая кожа, слабость связочного аппара- 
та коленных и голеностопных суставов, 
пролапс митрального клапана. При ци- 
тогенетическом исследовании обнаружи- 
вается ломкость Хч 28-го участка. 

Популяционная частота — 0,5 : 1000 
мальчиков. 

Соотношение полов: М1 : ЖО. 

Тип наследования — X- сцепленный ре- 
цессивный. 

Дифференциальный диагноз : Ренпен- 
нинга синдром. 
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Рис. 133. Больные с синдромом фрагильной 
Х-хромосомы. 


а — прямоугольное лицо, длинный нос, гиперпла- 
зия нижней челюсти; б — макроорхидизм. 


СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Агсе М де, Кеагт А. ТЬе Ггаеііе X ауп- 
йготе : Ле раііепіа апё іЬеіг сЬготоао- 
теа. — 3. Меё. Оепеі., 1984, ѵ. 21, р. 84 — 91. 

Зеетапоѵ'а Е., Ра85аг%е Е., Есктісіі А., 8а- 
ІісНоѵа Зушігот Гга§і1пі1ю X сЬогото- 
5оти.— Саа. Іек. сеа., 1982, ѵ. 121, р. 1 238 — 
1241. 


ХРОМОСОМЫ XXV СИНДРОМ 
(КЬРХЕРЕЬТЕК 8ѴХНКОМЕ). 

Синоним: синдром Клайнфелтера. 

Описан в 1942 г. Н. КІіпеГеІІег с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: гипогенитализм, гипогонадизм; 
аномалия кариотипа (47, XXV). 

Клиническая характеристика. Боль- 
ные с синдромом Клайнфелтера высо- 
кого роста с непропорционально длин- 
ными конечностями (рис. 134). В дет- 


Рис. 134. Высокий рост, непропорционально 
длинные конечности у больного с синдромом 
Клайнфелтера. 
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стве они отличаются хрупким телосло- 
жением, а у взрослых развивается ожи- 
рение. Отличительным признаком син- 
дрома является гипоплазия яичек и 
полового члена. Вторичные половые 
признаки развиты плохо, могут наблю- 
даться оволосение по женскому типу, 
гинекомастия (50 %). При гистологиче- 
ском исследовании яичек обнаружива- 
ются гиалиноз и фиброз семенных ка- 
нальцев, вторичная гиперплазия клеток 
Лейдига. Характерны снижение поло- 
вого влечения, импотенция и бесплодие. 
При этом синдроме могут наблюдаться 
брахицефалия, низкий рост волос на 
затылке, небольшие деформации ушных 
раковин, клинодактилия V, поперечная 
ладонная складка, радиоульнарный си- 
ностоз, сколиоз. Могут отмечаться не- 
врологические изменения: судороги, 
атаксия, тремор. 15 — 20 % пациентов 
имеют К) ниже 80. Отмечается склон- 
ность к алкоголизму, гомосексуализму 
и асоциальному поведению. 

Популяционная частота — 1 : 1000 
мальчиков. 

Дифференциальный диагноз : другие 
формы гипогонадизма. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Рготапііп М. еі аі. Ьез Рогтев Оесопсег- 
Іаіез сГшп аутіготе сіе КІіпеГекег. А рго- 
роз сі’ип §егіе сіе 320 сав. - Яеѵ. Ггапс. 
Епсіосгіпоі., 1982, ѵ. 23, р. 269 — 271. 
(Зітрзоп 1.). Симпсон Дж. Генетика в 
акушерстве и гинекологии. Пер. с англ. — 
М.: Медицина, 1985. 


ХРОМОСОМЫ X моносомии 
СИНДРОМ (ТІЖХЕК 8ѴХОКОМЕ). 

Синоним: синлром Шерешевского — 
Тернера; Х0-синдром. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: отек кистей и стоп; кожные 
складки на шее; низкий рост; врож- 
денные пороки сердца; первичная аме- 
норея; полная или частичная моносомия 
по Х-хромосоме. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ные признаки синдрома Тернера : низкий 
рост (в 98 % случаев), крыловидные 
кожные складки на шее (56%) (рис. 135, 
а, б), широкая грудная клетка (60%), 
Х-образное искривление голеней (56%), 




Рис. 135, а, б. 
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Рис. 135. Больные с синдромом Шере- 
шевского — Тернера. 

а — выраженный шейный птеригиум, широ- 
кая грудная клетка, соски молочных желез 
гипопластичны, расположены кнаружи от 
средней ключичной линии; б - кожные 
складки на шее; в — характерные лимфа- 
тические отеки на ногах. 


в 

половой инфантилизм (94%), первич- 
ная аменорея (96%), бесплодие (99%). 
Иногда отмечается ранняя вторичная 
аменорея. Средний рост взрослых со- 
ставляет 140,8 см. У новорожденных 
в 40% случаев встречается перифери- 
ческий лимфатический отек (рис. 135, в). 
Кроме этого, наблюдаются короткая 
шея (71%); эпикант (30%); низкая 
линия роста волос (73%); гипоплазия 
или гипертрофия ногтевых пластинок 
(73%); поражение сердечно-сосудистой 
системы (15%); наиболее часто встре- 
чаются коарктация аорты и дефект 
межжелудочковой перегородки, гипер- 
тензия (27%); аномалии мочевой сис- 
темы (38%); короткие метакарпаль- 
ные кости (особенно четвертые) или 
метатарзальные кости (44%); гиперпиг- 
ментация кожи (60%). Отмечаются вы- 
сокое небо (39%), снижение остроты 
зрения (22 %), снижение слуха (52 %), 
микрогнатия (40 %), воронкообразная 
грудная клетка (38%). В 16% случаев 
полной моносомии X обнаружено сни- 
жение умственного развития. Менее 
частыми и не имеющими важного диаг- 
ностического значения признаками яв- 
ляются гипопластичные соски, птоз, 
гипертелоризм, аномалии ребер, ано- 
малии длинных трубчатых костей, 
остеопороз. Изменения дерматоглифики 
включают дистальное смещение три- 
радиуса, поперечную ладонную складку 
и другие особенности. Описана повы- 
шенная частота тиреоидигов, возмож- 
но, аутоиммунного происхождения, 


сахарного диабета, сосудистых измене- 
ний. 

Популяционная частота — 2 : 10000. 
Соотношение полов — МО : Ж 1 . 
Дифференциальный диагноз : Нунан 
синдром; дисгенезия гонад, XX тип; 
мозаицизм 45, Х/46, XX. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сгоиску 7., де, Тигіеаи С. Сііпісаі аііаз оГ 
Нишап СЬгото8оте8. — І'іеѵѵ Уогк, 1977. 


ЦЕЛИАКИЯ (СЫГГЕ1М-ГМ011СЕ0 
ЕІЧТЕКОРАТНѴ, СЕІЛАС 8РКИЕ). 

Синоним : энтеропатия глиадининдуци- 
руемая. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: непереносимость продуктов, со- 
держащих глиадин (белок клейковины 
пшеницы и ржи). 

Клиническая характеристика. Целиа- 
кия относится к синдромам мальаб- 
сорбции и проявляется диареей, стеа- 
тореей, потерей массы тела. Дети ста- 
новятся раздражительными. Могут на- 
блюдаться отеки, глоссит, хейлоз, пери- 
ферическая нейропатия, анемия. По- 
вышен риск возникновения лимфом и 
рака желудочно-кишечного тракта. 
Костный возраст отстает от паспорт- 
ного. При исследовании биоптата сли- 
зистой подвздошной кишки обнаружи- 
вается уплощение эпителия с отсутст- 
вием воронок и углублением крипт. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж 1,5. 
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Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: другие ти- 
пы мальабсорбции. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Оаѵкі Т. А]с1икіе\ѵісг А. В. А Гатііу яшсіу 
оі' сеііас сЕзедье. — I. Меё. Оепеі., 1975, 
ѵ. 12, р. 79-82. 


ЦЕРЕБРО-ГЕПАТО-РЕНАЛЬНЫЙ 
СИНДРОМ (СЕНЕВКО-НЕРАТО-КЕ- 
ХАЬ 8ѴШКОМЕ). 

Синонимы: синдром Цельвегера; син- 
дром Боуэна. 

Описан в 1964 г. Р. Воѵѵеп с соавт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: мышечная гипотония; гепатоме- 
галия; высокий лоб и плоское лицо. 

Клиническая характеристика. Цереб- 
ро-гепато- ренальный синдром может 
быть диагностирован уже при рождении. 
Отмечается пренатальный дефицит мас- 
сы тела (в 25 % случаев меньше 2500 г) 
и длины. В 100% отмечаются глубокая 
мышечная гипотония, вплоть до атонии, 
снижение или отсутствие сухожильных, 
сосательного и глотательного рефлек- 
сов. Наблюдаются одутловатое плоское 
лицо с опухшими веками, высоким лбом, 
сглаженными надбровными дугами, 
глазной гипертелоризм, эпикант, мон- 
голоидный разрез глаз, микрогнатия. 
Характерны брахицефалия, плоский за- 
тылок, большие роднички, высокое ар- 
ковидное небо, низко расположенные 
уши, катаракта, глаукома, помутнение 
роговицы, нистагм. Гепатомегалия об- 
наруживается в 62%; описаны признаки 
дисгенезии печени, цирроза, связанного 
с накоплением железа в гепатоцитах 
и купферовских клетках. В 93% случаев 
отмечается поликистоз почек (чаще — 
кистозная дисплазия), в 44 % — пороки 
сердца и крупных сосудов (открытый 
артериальный проток, дефект межжелу- 
дочковой перегородки, коарктация аор- 
ты), часты также аномалии половых 
органов (гипоспадия, крипторхизм, ги- 
пертрофия клитора) и пороки развития 
конечностей (разнообразные контрак- 
туры с камптодактилией, эквиноварус- 
ная деформация). Пороки головного 
мозга включают полимикрогирию и 


микрогирию, очаговую или тотальную 
лиссэнцефалию, аномалии мозолистого 
тела, демиелинизацию разных отделов 
головного мозга. В некоторых случаях 
описаны глубокая крестцовая ямка, 
пилоростеноз, единственная пупочная 
артерия. Вскоре после рождения по- 
являются судорожные припадки и при- 
знаки геморрагического диатеза, аспи- 
рация пищи; дети резко отстают в 
психомоторном развитии и редко жи- 
вут больше 1 года. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : хондро- 
дисплазия точечная. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Оііскіхі К. IV . , СіІЪегі Е. Р., ЕкаНісН N. Т. а. 
Оріи 7. М. ТЬе еѵаіиаііоп оГ іпГапІз \ѵіШ 
іЬе 2е11ѵѵе§ег (сегеЪго-ЬераІо-гепаІ) зупёго- 
те. — СІіп. Оепеі., 1975, ѵ. 7, р. 413—416. 


ЦЕРЕБРО-КОСТО-МАНДИБУЛЯР- 
НЫЙ СИНДРОМ (СЕКЕВК0-С08Т0- 
МАШІВІІЬАК 8ѴШКОМЕ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: микроцефалия; микрогнатия; де- 
фекты ребер. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ными симптомами являются микро- 
гнатия, глоссоптоз, расщелина твердого 
неба, микроцефалия. Дефект ребер со- 
стоит в замещении костной ткани фиб- 
розной в задних паравертебральных 
отделах и аномальном соединении с по- 
звонками. Поражение ребер двусторон- 
нее, вовлекаются все ребра или неко- 
торые, в частности IV и V пары. Со- 
четание микрогнатии, глоссоптоза и 
утолщенной грудной клетки приводит к 
тяжелым дыхательным нарушениям. 
Описываются пренатальный дефицит 
массы тела и задержка психомотор- 
ного развития. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно- доминантный. 

Дифференциальный диагноз: другие 
синдромы с аномалией Пьера — Робена. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ТасИіЬапа К. Уататоіо У., Охакі Е. а. 
Кигокі У. СегеЪго-со8Іо-гпапсііЬи1аг $уп<Зго- 
те : а са&е герогі апсі геѵіе\ѵ оГ іЬе 1і- 
Іегаіиге. — Ниш. Оепеі., 1980, ѵ. 54, 
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ЦЕРОИД-ЛИПОФУСЦИНОЗ НЕВ- 
РОНАЛЬНЫЙ (№ІЛІ(ЖАЬ СЕКОІП- 
ЫР0Щ8СІІѴ08І8). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: прогрессирующая деменция; мио- 
клонические судороги; накопление липо- 
пигмента в биоптатах прямой кишки и 
мозга. 

Клиническая характеристика. Разли- 
чают три клинические формы синдрома. 

Поздний инфантильный це- 
р о и д-л ипофусциноз. Начинается в 
возрасте от 2 до 5 лет с приступов 
судорог. Прогрессирует быстро, сопро- 
вождается снижением интеллекта и на- 
рушениями координации. У некоторых 
пациентов развиваются миоклонические 
судороги, провоцируемые световыми и 
шумовыми раздражителями. Может от- 
мечаться пигментный ретинит и связан- 
ная с этим прогрессирующая потеря 
зрения (менее выраженная, чем при 
ювенильной форме). Продолжитель- 
ность заболевания обычно 3 — 5 лет. 

Ювенильный невральный 
ц е р о и д-л ипофусциноз. Начинает- 
ся в возрасте 8 — 12 лет. Отмечается 
нарушение зрения в связи с прогрес- 
сирующим ретинитом. Характерен су- 
дорожный синдром. Через 2 — 3 года 
наблюдается снижение интеллекта. Мо- 
жет иметь место атаксия. Заболевание 
прогрессирует медленнее, чем поздняя 
инфантильная форма, и многие больные 
живут 6 — 8 лет после начала болезни. 
В некоторых случаях ведущим симпто- 
мом является деменция. Судороги ма- 
нифестируют позже, патологические из- 
менения сетчатки могут отсутствовать. 

Невральный церои д-л ипо- 
фусциноз взрослых. Это одна из 
форм патологии, при которой атаксия 
и деменция являются ведущими симпто- 
мами. Заболевание редко диагностирует- 
ся при жизни. Диагноз может быть 
поставлен путем исследования биопта- 


тов прямой кишки и мозга (определяет- 
ся накопление липопигмента). 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-ре- 
цессивный для всех типов. 

Дифференциальный диагноз : болезнь 
Нимана — Пика; болезнь Гоше; ганглио- 
зидозы. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Согдоп N. 8., Магзйеп Н. В. а. МогопНа М. /. 

№игопа1 сегоіё НроГшсіпозіз (Ваиеп’з ёі- 

8еа8е). — АгсЬ. ОІ8. СЫІё., 1972, ѵ. 47, 
р. 285-291. 

ЧЕРЕП В ФОРМЕ ТРИЛИСТНИКА 
(КГЕЕВЕАТТ8СНАОЕЬ АІМОМАЬѴ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: характерная деформация черепа 
вследствие внутриутробного краниоси- 
ностоза. 

Клиническая характеристика. Дефор- 
мация черепа в форме трилистника 
возникает вследствие внутриутробного 
зарастания черепных швов. Повышен- 
ное внутричерепное давление приводит 


Рис. 136. Череп в форме трилистника. 
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к выбуханию одних и западению других 
участков черепа. Наиболее типичные 
изменения лица: высокий лоб, птоз, 
экзофтальм, клювовидный нос, гипопла- 
зия средней части лица, антимонго- 
лоидный разрез глаз (рис. 136). Череп 
в форме трилистника может встречать- 
ся: 1) как изолированный порок; 2) в 
сочетании с другими аномалиями ске- 
лета (дефекты позвоночника, анкилоз 
локтевого и коленного суставов, син- 
дактилия кистей и стоп); 3) при тана- 
тофорной дисплазии и 4) при наслед- 
ственных краниосиностозах (синдромы 
Крузона, Апера, Карпентера и Пфейф- 
фера). 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: другие 
формы краниосиностоза. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сокеп М. М. Ап еІіо1о§іс апё П 080 І 0 §іс оѵе- 
гѵіехѵ оГ сгапіо8упо8Ю8І5 8упс1готе8. - ВігГЬ 
БеГесШ, 1973, ѵ. XI (2), р. 137-189. 


ЧЕРЕПНО-ГЛАЗО-ЗУБНОЙ СИН- 
ДРОМ (СКАМО-ОСЦЕО-ОЕІѴТАЕ 
БѴ^КОМЕ). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: преждевременное сращение череп- 
ных швов; птоз; низкий рост волос; 
брахидактилия. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома типичны брахидактилия и 
асимметрия черепа вследствие кранио- 
синостоза. Отмечаются асимметричное 
лицо с низким ростом волос на лбу, 
клювовидный нос, высокая спинка носа, 
птоз, иногда гипертелоризм и косо- 
глазие, близорукость или дальнозор- 
кость. У некоторых больных наблю- 
даются стеноз или атрезия слезных 
каналов, атрофия зрительного нерва. 
Ушные раковины маленькие, низко рас- 
положенные. Часто имеется снижение 
слуха по проводящему типу. Небо вы- 
сокое, арковидное, иногда отмечаются 
расщелина неба, прогнатизм. Характер- 
ны аномальная форма зубов, частичная 
адонтия или дополнительные зубы. По- 
стоянным признаком является брахи- 


дактилия, иногда в сочетании с кли- 
нодактилией V, кожная синдактилия 
II — III или II — III — IV, на стопах — 
девиация I пальца наружу (Ьаііих ѵаі- 
ёиз), частичная синдактилия II — III или 
ІѴ-Ѵ. 

Из дерматоглифических признаков 
отмечают поперечную ладонную склад- 
ку (50%) и низкий гребневый счет. 
В некоторых случаях синдром сочетает- 
ся с умственной отсталостью, эпилеп- 
сией, шизофренией, крипторхизмом и 
аномалиями почек. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с высокой пенетрантностью и 
различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : акроце- 
фалосиндактилии ; рото-лице-пальцевой 
синдром, типы I, II ; оро-кранио- 
дигитальный дизостоз; глазо-зубо-кост- 
ная дисплазия; черепно-лицевой дизо- 
стоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вег^зта й. ВігіЬ ОеГесІв сотрепёішп. 2пё 
Её. — ІЧе\ѵ Уогк, 1979. 

ЧЕРЕПНО-КЛЮЧИЧНЫЙ ДИЗО- 
СТОЗ (СЕЕтО-СКАМАЬ ОѴБРЬА- 
8ІА). 

Синонимы: клейдокраниальная дис- 
плазия, болезнь Шейтхауэра — Мари — 
Сентона. 

Описан в 1897 г. Р. Магіе и Р. 8аіп- 
(оп. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: аплазия части или всей ключицы; 
брахицефалия; позднее закрытие род- 
ничков и оссификация черепных швов; 
позднее прорезывание зубов и сверх- 
комплектные зубы. 

Клиническая характеристика. При 
этом синдроме отмечаются отставание 
в росте, черепно-лицевые дисморфии 
(брахицефалия с выступающими лоб- 
ными, височными и затылочными буг- 
рами; гипоплазия средней части лица, 
арковидное небо и расщелина неба). Зу- 
бы поздно прорезываются. Отмечаются 
их аплазия, деформация корней, гипо- 
плазия эмали, кариес, сверхкомплектные 
зубы. Из скелетных деформаций типич- 
ны частичная или полная аплазия клю- 
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чиц (рис. 137) с дефектами мышц, 
маленькая грудная клетка с короткими, 
косыми ребрами, широкое лонное со- 
членение, узкий таз, иногда шейные 
ребра, маленькая лопатка, кифоз, ско- 
лиоз, остеосклероз. Замедлена минера- 
лизация костей таза. Повышена лом- 
кость костей. Характерны аномалии 
костей — асимметричная длина пальцев 
с удлиненными II метакарпальными 
костями, конусовидными дистальными 
фалангами и добавочными проксималь- 
ными метакарпальными эпифизами. 
В некоторых случаях описана глухота. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования: аутосомно- доми- 
нантный с высокой пенетрантностью и 
различной экспрессивностью. Треть 
случаев представляет собой свежую 
мутацию. 

Дифференциальный диагноз: пикнодиз- 
остоз, черепно-лицевой дизостоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

КаІІіаІа Е., Тахкіпеп Р. У. Сіеійосгапіаі 
ёу8О8І08І5: герогі оГ 8Іх Іурісаі са$е8 апй 
опе аіурісаі сазе.— Огаі. $иг§., 1962, ѵ. 15, 

р. 808-822. 


Рис. 137. Внешний вид больной с черепно- 
ключичным дизостозом. 


ЧЕРЕПНО-ЛИЦЕВОЙ ДИЗОСТОЗ 
(СКАІЧІО-РАСІАЕ 0Ѵ808Т08І8). 

Синоним: синдром Крузона. 

Описан в 1912 г. О. Сгоигоп. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: брахицефалия, оксицефалия; эк- 
зофтальм, мелкие орбиты, гипоплазия 
верхней челюсти. 

Клиническая характеристика. Для 
синдрома Крузона типично преждевре- 
менное заращение швов черепа, приво- 
дящее к его деформации (окси-, брахи- 
цефалия). Из аномалий лица отмечают- 
ся гипертелоризм, экзофтальм, расхо- 
дящееся косоглазие, нистагм, клюво- 
видный нос, гипоплазия верхней челю- 
сти с относительным прогнатизмом 
нижней челюсти, короткая верхняя губа 


(рис. 138, а, б). Наблюдаются готическое 
небо, в некоторых случаях расщелина 
язычка или неба, редкие шиповидные зу- 
бы, большой язык, двусторонняя атре- 
зия слухового прохода, глухота, умст- 
венная отсталость. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с полной пенетрантностью и 
различной экспрессивностью; 1 / 4 случаев 
обусловлены новой мутацией. 

Дифференциальный диагноз: акроцефа- 
лосиндактилии; краниостеноз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Уагѵіх У. Ь., Кеаіз Т. Е. Сіеісіосгапіаі 
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I. К.оепІ§епо1., 1974, ѵ. 121, р. 5—16. 
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Рис. 138. Больная с черепно-лицевым дизо- 
стозом. 

а, — экзофтальм, гипертелоризм, расходящееся косо- 
глазие; б — гипоплазия верхней челюсти. 


ЧЕРЕПНО-ЛИЦЕВОЙ ДИЗОСТОЗ 
С ДИАФИЗАРНОЙ ГИПЕРПЛАЗИЕЙ 
(СКАХІО-РАСІАЕ 0Ѵ808Т08І8 \ѴІТН 
ШАРНѴ8ЕАЬ НѴРЕКРЬА8ІА). 

Синоним: дизостоз Станеску. 

Описан в 1963 г. V. Зіапезси с 
соавт. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: утолщение кортикального слоя 
длинных трубчатых костей, брахицефа- 
лия, истончение костей черепа; низкий 
рост ; относительно короткие верхние 
конечности ; брахидактилия. 

Клиническая характеристика. У боль- 
ных с дизостозом Станеску отмечают- 
ся низкий рост, укорочение верхних 
конечностей, маленькие кисти. Харак- 
терны брахицефалия, мелкие орбиты, 
гипоплазия нижней челюсти, уплощен- 
ное небо, мелкие искривленные зубы с 
гипоплазией эмали. Наблюдаются экзо- 
стозы и переломы. Рентгенологически 
выявляются утолщение кортикального 
слоя длинных трубчатых костей, нарас- 
тающее с возрастом, истончение костей 
черепа, снижение пневматизации лобной 
и клиновидной костей. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования— аутосомно- доми- 
нантный. 

Дифференциальный диагноз : черепно- 
лицевой дизостоз; пикнодизостоз; тубу- 
лярный стеноз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НаІІ ]. С. Сгапіоіасіаі (Зу 808 Іо 8 І 8 . — еііЬег 

Зіапезси сіу 808 І 08 І 8 ог а пеѵѵ епіііу. — Іп: 

Зсеіеіаі Оу8р1а8Іа/Ес1. О. Вег§8та. Аш8Іег- 

(Зат, 1974, р. 521 -523. 


ЧЕРЕПНО-МОЗГОВЫЕ ГРЫЖИ 
(ЕМСЕРНАЬОСЕЬЕ). 

Синоним: энцефалоцеле. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: грыжевое выпячивание в области 
дефекта костей черепа. 

Клиническая характеристика. Мозго- 
вые грыжи локализуются между лоб- 
ными или затылочными костями, у корня 
носа, в области соединения височных 
и теменных костей (рис. 139), возле 
внутреннего угла глаза, иногда — в об- 


9 С. И. Козлова и др. 
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Рис. 139. Внешний вид 
ребенка с затылочной че- 
репно-мозговой гоьіжей. 


ласти носоглотки. Различают две 
основные формы черепно-мозговых 
грыж: менингоцеле, когда грыжевой 
мешок представлен твердой мозговой 
оболочкой и кожей, а содержимым 
является спинномозговая жидкость, и 
менингоэнцефалоцеле, когда в грыже- 
вой мешок выпячивается тот или 
иной отдел головного мозга, в зависи- 
мости от локализации костного дефекта. 
Крупные грыжи сопровождаются тяже- 
лыми неврологическими расстройс гвами 
и часто приводят к смерти. Этиоло- 
гия мультифакториальная. 

Популяционная частота — 1 . 2000. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 
Дифференциальный диагноз: синдром 
Меккеля. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Коіітаппоѵа ./. Етрігісаі гізкз оГ гесиггепсе оГ 
пеигаі ІиЪе беіесіз. — Різеп Іёк. зЬ., 1973, 
зиррі., г. 31, 1. 357 — 360. 


ШВАХМАНА СИНДРОМ (8НѴѴАСН- 
МАN ЗѴ^ОКОМЕ). 

Синоним: поджелудочной железы не- 
достаточность и дисфункция костного 
мозга. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: снижение концентрации всех пан- 
креатических ферментов ; гематологи- 
ческие нарушения. 

Клиническая характеристика. При 
синдроме наблюдается дефицит пан- 


креатических ферментов, что приводит 
к нарушению всасывания (100%). 
Обычно отмечаются стеаторея, диарея, 
гипопротеинемия, низкий уровень (э- 
каротина в сыворотке крови. Дисфунк- 
ция костного мозга проявляется хрони- 
ческой или интермиттирующей нейтро- 
пенией (70%), которая, как правило, 
сопровождается повторными бактери- 
альными инфекциями, в 28% случаев — 
сепсисом. Из гематологических наруше- 
ний наблюдаются анемия (50%), тром- 
боцитопения (16%), панцитопения 
(14%). Метафизарная дисплазия (22%) 
может приводить к варусной дефор- 
мации тазобедренного сустава, требую- 
щей хирургической коррекции. Генера- 
лизованная метафизарная дисплазия мо- 
жет распространяться на ребра и ко- 
нечности. 

В 50% случаев отмечается снижение 
роста. Синдром Швахмана может ос- 
ложняться ксерофтальмией, сахарным 
диабетом, циррозом печени, а также 
сочетаться с болезнью Гиршпрунга, 
умственной отсталостью, фиброзом эн- 
докарда, синдактилией, неперфорирован- 
ным анусом с ректоуретральной фисту- 
лой, галактозурией, гипертрофией кли- 
тора, микрофтальмией, повышением 
уровня фетального гемоглобина. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Т ип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: муковис- 
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цидоз; вторичная экзокринная недо- 
статочность поджелудочной железы. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Заипдегз Е. Г., Оаіі О., Ргеесітап М. Н. 
Огапиіороезіз іп ЗЬѵѵасЬтап’з хупсіготе 
(рапсгеаііс іп&иШсіепсу апсі Ьопе таггоѵѵ 
ёузіипсііоп). — Ресііаігісз, 1979, ѵ. 64, р. 
515-519. 

8к\ѵасктап Н.. НоЬсІауѵ I). 8оте сііпісаі 
оЬвегѵаІіоп» оп (Ье 8Ь\ѵасІітап зупсіготе 
(рапсгеаііс іпзиГПсіепсу апсі Ьопе таггоѵѵ 
Ьуроріавіа). — ВігіЬ ОеГесІ8, 1972, ѵ. VIII 
(3), р. 46-49. 


ШЕГРЕНА- ЛАРСЕНА СИНДРОМ 
(8^0СКЕN-^АК88ЕN 8Ѵ^КОМЕ). 

Описан в 1957 г. Т. 8)б§геп и 
Т. Ьагззеп. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: ихтиоз; олигофрения; спастиче- 
ский тетрапарез. 

Клиническая характеристика. Типич- 
ные признаки синдрома: ихтиоз с пре- 
имущественным поражением сгибатель- 
ных поверхностей и лица; глубокая 
умственная отсталость, спастические па- 
раличи. В 30% случаев наблюдаются 
пигментная дегенерация сетчатки, истон- 
чение роговицы. Иногда отмечаются 
судороги, гипертелоризм, гипоплазия 
зубов и эмали, дисплазия метафизов, 
низкий рост, кифоз. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз: ихтиоз. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

да§еІІ 8., ЬШеп 8. ІсЬіЬуозіз іп іЬе 8]о- 

§геп — Ьагззеп зупёготе. — Сііп. Оепеі., 

1982, ѵ. 21, р. 243-252. 

ШПРЕНГЕЛЯ ДЕФОРМАЦИЯ 
(8РКЕІ\СЕЬ ОЕРОКМІТѴ). 

Синоним: высокая лопатка. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: приподнятая лопатка. 

Клиническая характеристика. Гипо- 
плазированная лопатка располагается 
выше обычного уровня (Т п — Т ѵ|| ) и 
ближе к средней линии, образуя выпя- 
чивание на шее. Лопатка ротирована 
таким образом, что суставная поверх- 


ность обращена книзу, ограничивая 
отведение плеча. Поражение может быть 
двусторонним. В 25 — 50% случаев от- 
мечается слияние костной, хрящевой 
и фиброзной ткани лопатки и прилежа- 
щего позвонка. В 67 % дефект сочетается 
со сколиозом, аномалиями позвонков 
(полупозвонки, слитые позвонки, скры- 
тое расщепление дужек позвонков), 
шейными ребрами, отсутствием ребер, 
слитыми ребрами, аномалиями ключи- 
цы, гипоплазией мышц плечевого пояса. 

Популяционная частота неизвестна. 
Очень редкая патология. 

Соотношение полов — М1 : Ж2. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный. Большинство случаев споради- 
ческие. 

Дифференциальный диагноз: Кип- 
пель — Фейля аномалия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

НосІ$ 80 п 8. V., СМи О. С. ОотіпапІ Ігапз- 
тІ85Іоп оГ 8ргеп8е1’8 зЬоиМег апё сІеГі 
раіаіе. — I. Мей. Оепеі., 1981, ѵ. 18, 
р. 263-265. 


ШТУРГЕ- ВЕБЕРА СИНДРОМ 
(8ТШСЕ — ЗѴЕВЕК 8Ѵ^КОМЕ). 

Синонимы : энцефалотригеминальный 
ангиоматоз ; плоская лицевая гемангиома. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: ангиоматоз кожи, мозга, сетчат- 
ки глаза. 

Клиническая характеристика. Класси- 
ческая форма энцефалотригеминально- 
го ангиоматоза с триадой симптомов 
(ангиомы кожи, мозга и органа зре- 
ния) встречается в 15—17,5% случаев 
заболевания. Описаны моно- (12,5%) и 
бессимптомные (70%) формы. Кожные 
ангиомы, как правило, располагаются 
в области первой или всех трех ветвей 
тройничного нерва, преимущественно с 
одной стороны, в виде не выступаю- 
щих над поверхностью кожи пятен от 
розового до пурпурно-красного цвета 
(рис. 140). Сосудистый невус может рас- 
полагаться на коже шеи, туловища, 
конечностей, иногда он бывает двусто- 
ронним. Изменения со стороны глаз 
выражаются в развитии вторичной глау- 
комы на фоне ангиоматозного пере- 
рождения сосудистой оболочки глаза, 
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Рис. 140. Кожные ангиомы у ребенка с синдро- 
мом Штурге — Вебера. 


чаще на стороне кожных ангиом. Из 
неврологических симптомов отмечаются 
генерализованные судорожные припад- 
ки (56%), гемиплегии, гемипарезы (30%). 
Иногда наблюдается умственная отста- 
лость. Неврологические изменения обу- 
словлены ангиоматозным поражением 
сосудистой и мягкой мозговых оболо- 
чек, особенно в затылочной и височной 
областях, со вторичной атрофией и скле- 
розированием коры мозга. Судорож- 
ные приступы появляются в возрасте 
1—2 лет. В ряде случаев наблюдаются 
микроцефалия с уменьшением размеров 
черепа на стороне поражения, колобома 
радужки, аномалии ушной раковины, 
пороки внутренних органов встречаются 
редко. Рентгенологически выявляются 
внутричерепные кальцификаты, об- 
разующие двухконтурные тени. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М < Ж. 

Тип наследования неизвестен. 

Дифференциальный диагноз: нейрофиб- 
роматоз; туберозный склероз; Хип- 
пеля — Линдау синдром. 
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СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

ИеЫска А., Аііатсгак Р. Рггураііек сігіе- 
сігісгепіа гекроіи 8іиг§е’а — ЗУеЪега. — КНп. 
Осгпа, 1979, г. 81, 1. 641-542. 


ЩИТОВИДНОЙ ЖЕЛЕЗЫ ДИСГЕ- 
НЕЗИЯ (ТНѴКОЮ ОѴ8СЕ^8ІА). 

Синонимы : а тиреоидный кретинизм, 
криптотиреоидизм. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: симптомы гипотиреоза. 

Клиническая характеристика. У ново- 
рожденных с дисплазией щитовидной 
железы могут наблюдаться эктопия, 
гипоплазия или тотальная аплазия щи- 
товидной железы. В 70 — 80% случаев 
тиреоидная ткань присутствует. При 
исследовании выявляются низкая кон- 
центрация тироксина и высокая концен- 
трация тиреотропного гормона. Скани- 
рование часто не позволяет выявить 
остатки ткани, но обнаружение трийод- 
тиронина на фоне низкого содержания 
в сыворотке тироксина подтверждает 
наличие остаточной функционирующей 
тиреоидной ткани. Хотя признаки гипо- 
тиреоза могут появиться в период 
новорожденности, поставить клиниче- 
ский диагноз до 8—12 нед удается толь- 
ко в 30% случаев. Достоверными ран- 
ними симптомами заболевания являют- 
ся большой открытый малый родничок, 
пролонгированная «физиологическая» 
гипербилирубинемия, легкий отек лица 
и шеи, нарушения дыхания, гипотермия 
(ректально — менее 35,5 °С), брадикар- 
дия (частота сердечных сокращений 
менее 100 в минуту), запоры, летаргия. 
Макроглоссия, вздутый живот, пупочная 
грыжа (рис. 141), гипотония, сухость 
волос и кожи, круглое лицо и грубый 
голос появляются в более поздний пе- 
риод. Отмечаются задержка роста, 
отставание костного возраста и позд- 
нее прорезывание зубов. Врожденный 
гипотиреоз при отсутствии замести- 
тельной терапии, начатой в возрасте 
до 3 мес, ведет к снижению интел- 
лекта. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж4. 

Тип наследования неизвестен. Боль- 
шинство случаев спорадические, опи- 



Рис. 141. Одутловатое лицо, макроглоссия, 
вздутый живот, пупочная грыжа у ребенка с 
дисгенезией щитовидной железы. 

саны семейные. Предполагается ауто- 
сомно-рецессивный тип наследования. 

Дифференциальный диагноз : дефицит 
тиреотропного гормона. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вііегуѵаіез IV. Н. Оепеіісз оГ Лугоіб бізеазе. — 
Іп: ТЬе іЬугоіб/ЕсЬ. 1. В. Нагагсі, 
О. Е. 8тііЬ. ВаШтоге, 1964. 


ЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ ДИСПЛАЗИЯ 
АНГИДРОТИЧЕСКАЯ (ЕСТОИЕК- 
МАЬ ОѴ8РЬА8ІА АІЧНЮКОТІС). 

Синоним: синдром Криста — Симен- 
са— Ту рена. 

Заболевание впервые описано в 1848 г. 
3. ТЬигаіпе. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: гипогидроз, гиподонтия, гипо- 
трихоз. 

Клиническая характеристика. Наблю- 
дается гипоплазия потовых желез. В ре- 
зультате нарушенного потоотделения у 
больных развивается гипертермия. На- 
рушение терморегуляции может при- 


вести к летальному исходу, а также 
быть причиной умственной отсталости. 
Сальные и апокриновые железы пораже- 
ны в меньшей степени. Слезные, брон- 
хиальные железы, а также железы желу- 
дочно-кишечного тракта и носовой по- 
лости атрофичны. Наблюдается гипо- 
плазия молочных желез и сосков. Ха- 
рактерны гиподонтия, адонтия, ано- 
мальная форма зубов, тремы. Волосы 
тонкие, сухие, светлые, редкие, иногда 
наблюдается алопеция. Характерно ли- 
цо больных: большой лоб с выступаю- 
щими надбровными дугами и лобными 
буграми, запавшая переносица, малень- 
кий, седловидный нос с гипоплазией 
крыльев, полные вывернутые губы, за- 
павшие щеки, большие деформирован- 
ные уши (рис. 142). Кожа истонченная 
и сухая. Отмечаются периорбитальная 
пигментация, тонкие, морщинистые 
веки, папулезные изменения на лице, 
экзема, гиперкератоз ладоней. У некото- 
рых больных наблюдаются конъюнкти- 

Рис. 142. Больной с ангидротической экто- 
дермальной дисплазией. 

Редкие волосы, выступающие лобные бугры, полная 
вывернутая нижняя губа. Фотография любезно 
предоставлена д-ром Е. Ьо§ап. 
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вит, кератит, ринит, отит и легочные 
инфекции. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : ЖО. 

Тип наследования — Х-сцепленный 
рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : эктодер- 
мальная дисплазия гидротическая. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вигск II., НеШ К. К. АіЬеІіа іп а Гетаіе 
іпГапі Ьеіего 2 у§ои§ Гог апЬіёгоІіс есіоёегтаі 
ёузріазіа. — Сііп. Оепеі., 1981, ѵ. 19, 
р. 117-121. 

РіпНеіго М., Мегіка М. Т., Скаиіагд-Ггеіге- 
Маіа Е. А. еі аі. СЬгі§1 — Зіетепз— Тои- 
гаіпе зупёготе: іпѵехіфаііоп оп Пѵо Іагсе 
Вгагіііап кіпёгеёз ѵѵігЬ а пеѵѵ евіітаіе оГ 
іЬе тапіГехІаІіоп гаіе атоп§ саггіех. — Нит. 
Оепеі., 1981, ѵ. 57, р. 428-431. 


ЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ ДИСПЛАЗИЯ 
ГИДРОТИЧЕСКАЯ (ЕСТОЦЕКМАЬ 
ЭѴ8Р1А8ІА НЮКОТІС). 

Синоним: синдром Клоустона. 

Описана в 1929 г. Н. Сіошіоп. 
Минимальные диагностические при- 
знаки: редкие волосы; дистрофия ногтей. 

Клиническая характеристика. Пора- 
жение ногтей заключается в гипопла- 
зии, вплоть до аплазии, сочетающейся 
с паронихиями. Волосы редкие, тонкие, 
ломкие, легко выпадают. Гипотрихоз 
отмечается на всех участках кожи. 
Брови редкие. Наблюдаются гиперкера- 
тоз ладоней и стоп, гиперпигментация 
кожи над суставами, в области сосков, 
подмышек и лобка. Отмечается множе- 
ственный кариес. Потовые и сальные 
железы не изменены. У некоторых 
больных описаны страбизм, катаракта, 
низкорослость, заторможенность. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 : Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с полной пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: ангидро- 
тическая эктодермальная дисплазия; ги- 
дротическая эктодермальная дисплазия 
с глухотой. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ка/а^ораіап К. У., Тау С. Н. Нісігоііс есіоёег- 
таі ёухріахіа : хіиёу оГ а Іагее СЬіпехе ре- 
ёфгее. — АгсЬ. Оегтаіоі., 1977, ѵ. 113, 
р. 481-484. 


ЭКТОДЕРМАЛЬНАЯ ДИСПЛАЗИЯ, 
ТИП РЭППА -ХОДЖКИНА (КАРР- 
НОЦСКПМ ЕСТОЦЕКМАЬ ЦУ8РЬА- 
81 А). 

Синоним : эктодермальная дисплазия 
гипогидротическая. 

Впервые описана в 1968 г. К. Карр 
и \Ѵ. Ноё§кіп. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: гипогидроз; расщелины губы/не- 
ба; дисплазия ногтей. 

Клиническая характеристика. При 
синдроме Рэппа — Ходжкина наблю- 
даются сухая тонкая кожа, редкие 
тонкие волосы, гипоплазия и дистрофия 
ногтей и зубов. Характерны запавшая 
переносица, узкий нос, гипоплазия верх- 
ней челюсти, маленький рот, расщелины 
губы, неба, язычка. Отмечается гипо- 
плазия гениталий. В раннем возрасте 
имеется предрасположенность к гипер- 
термии, больные склонны к гнойным 
конъюнктивитам, отитам. 

Популяционная частота неизвестна. 
Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный, хотя не исключается Х-сцеп- 
ленное доминантное наследование. 

Дифференциальный диагноз : другие 
типы эктодермальных дисплазий. 
СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Карр К. 5. а. Нодукіп \Ѵ. Е. АпЬіёгоііс 
есіоёегтаі ёузріазіа : аиіозотаі ёотіпапі 
іпЬегііапсе ѵѵііЬ раіаіе апё Іір апотаііех. — 
1. Меё. Оепеі., 1968, ѵ. 5, р. 269-272. 
Ц'аппагаские N.. НаЧ В. О. а. 8тіік 7). \Ѵ. 
Есіоёегтаі ёузріазіа апё тиіііріе ёеГесІз 
(Яарр — Ноё§кіп іуре). — Г Реёіаі., 1972, 
ѵ. 81, р. 1217. 


ЭКТОПИЯ СЕРДЦА (ЕСТОРІА 
СОКШ8). 

Минимальные диагностические при- 
знаки : расположение сердца вне грудной 
полости. 

Клиническая характеристика. Разли- 
чают несколько форм эктопий сердца: 
шейную, экстрастернальную и абдоми- 
нальную. Экстрастернальная, или груд- 
ная, эктопия сердца является наиболее 
частой формой и составляет примерно 
2 /з всех описанных случаев (рис. 143, а). 
При полном расщеплении грудины, от- 
сутствии кожи и париетального пери- 
карда имеет место экстрофия сердца 
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(рис. 143, б), этот дефект часто соче- 
тается с расщеплением передней брюш- 
ной стенки и омфалоцеле. При расщеп- 
лении верхней части грудины сердце ло- 
кализуется в верхней половине грудной 
клетки или на шее. Эта форма со- 
ставляет 5 % всех случаев эктопии 
сердца. В 25% встречается торакоаб- 
доминальная форма эктопии. В этом 
случае дефект нижней части грудины 
сочетается с дефектом диафрагмы и 
передней брюшной стенки, в результате 
чего происходит перемещение сердца в 
брюшную полость, а именно в эпи- 
гастральную или в область локализа- 
ции одной из почек. В некоторых 
случаях диагноз можно подтвердить 
лишь после рентгенологического обсле- 
дования. Прогноз жизни зависит от 
локализации сердца. При шейной эк- 
топии ребенок погибает сразу после 
рождения, при брюшной форме экто- 
пии пациенты могут доживать до пре- 
клонного возраста при нормально 
сформированном сердце. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 
Дифференциальный диагноз : агенезия 
перикарда. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Тоуата \Ѵ. СошЬіпей соп§епііа1 (ЗеГесіз оГ 
ійе апіегіог аМотіпаІ \ѵа11, зіегпит, ёіа- 
арЬга§т, регісагёіит апё Ьеагі: А сазе 
герогі апё геѵіеѵѵ оГ (Ье зупйготе. — Ре- 
сііаігісз, 1972, ѵ. 50, р. 778. 


ЭКТРОДАКТИЛИЯ (ЕСТКСШАС- 
ТѴЬѴ). 

Синонимы: расщепление кисти и сто- 
пы; олигодактилия, гиподактилия. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: недоразвитие или отсутствие 
одного или нескольких пальцев. 

Клиническая характеристика. Эктро- 
дактилия — это гетерогенная группа ано- 
малий кистей и стоп. Клинические 
проявления варьируют. Встречаются как 
частичное, так и полное отсутствие од- 
ного или нескольких пальцев, а иногда 
и проксимальных отделов кистей и стоп 
(пястных и плюсневых костей) с образо- 
ванием расщелины (рис. 144, а, б, в). 
Выделяют типичные и атипичные фор- 


Рис. 143. Эктопия сердца. 

а — экстрастернальная форма эктопии сердца; 
б — экстрофия сердца. 
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мы расщепления кисти и стопы. 
Типичная форма расщепления сопровож- 
дается либо аплазией центральных лучей 
и наличием глубокой конусовидной 
расщелины, разделяющей кисть на две 
части (клешнеобразная кисть), либо ап- 
лазией радиальных лучей и отсутст- 
вием расщелины (монодактилия). Рас- 
щепление кисти может сочетаться с син- 
дактилией, брахидактилией, клинодак- 
тилией, недоразвитием пальцев и рас- 
щелиной стопы. Изолированное отсут- 
ствие одного пальца кисти чаще бывает 
односторонним и обычно не сопро- 
вождается поражением стон. Атипич- 
ное расщепление характеризуется не- 
доразвитием (реже отсутствием) сред- 
них компонентов кисти и/или стопы. 
Расщелина в этом случае неглубокая, 
имеет вид широкого межпальцевого 
промежутка. 

Популяционная частота — 1:90 000 
(типичное расщепление кисти); 1 : 160000 
(атипичное расщепление кисти). 

Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — случаи изолирован- 
ного отсутствия одного пальца кисти 
обычно спорадические; расщепление 


Рис. 144. Эктродактилия. 

а — внешний вид ребенка с эктродактилией кистей 
и стоп; типичная форма расщепления кисти; 
б - отсутствие III пальца и соответствующей 
пястной кости; в — отсутствие II, III, IV пальцев, 
наличие глубокой борозды на месте отсутствую- 
щих костей. 

кисти, сопровождающееся сходной де- 
формацией стопы, наследуется по ау- 
тосомно-доминантному типу с раз- 
личной экспрессивностью и пенетрант- 
ностью; описаны случаи аутосомно- 
рецессивного наследования. 

Дифференциальный диагноз: Ханхарта 
синдром; брахидактилия ; амниотиче- 
ские перетяжки; эктродактилии, экто- 
дермальной дисплазии, расщелины губы 
и неба синдром; расщепления кисти 
и отсутствия большеберцовой кости 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Ргеіге-Маіа А. А гесез&іѵе Гоггп оГ есігосіас- 
Іуіу апё ІІ8 ішріісаііоп іп §епеііс соипзе- 
Ііпё.-Т Негеё., 1971, ѵ. 62, р. 53. 

Ѵегта I, С., Ло.черк К., Вкиг^аѵа 8. а. 
Мекіа 8. $р1іі Наш) апсі зрііі Гооі ёеГог- 
тііу аз ап аиіозотаі гесеззіѵе Ігаіі. — 
СНп. Сепеі., 1976, ѵ. 9, р. 8—14. 
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ЭКТРОДАКТИЛИИ, ЭКТОДЕР- 
МАЛЬНОЙ ДИСПЛАЗИИ, РАСЩЕ- 
ЛИНЫ ГУБЫ И НЕБА СИНДРОМ 
(ЕЕС-8ѴІМОКОМЕ). 

Синоним: синдром ЕЕС. 

Синдром впервые выделен в 1970 г. 
К. А. КйсІі{*ег с соавт. 

Минимальные диагностические приз- 
наки: эктродактилия ; признаки экто- 
дермальной дисплазии; расщелина губы 
и неба (иногда только губы). 

Клиническая характеристика. При 
данном синдроме поражение кистей и 
стоп варьирует от частичной синдак- 
тилии до эктродактилии с различной 
степенью выраженности (рис. 145, а, б). 
Выраженная эктродактилия всех конеч- 
ностей встречается редко. Отмечается 
одно- или двусторонняя расщелина губы 
и неба (см. рис. 145, а). К проявле- 
ниям эктодермальной дисплазии отно- 
сятся светлые, редкие, тонкие волосы, 
редкие брови и ресницы, сухая кожа, 
умеренная гипоплазия ногтей, микро- 
донтия или частичная адонтия, непра- 
вильная форма постоянных и перси- 
стирование молочных зубов, гипопла- 
зия эмали, множественный кариес, ги- 
поплазия сосков молочных желез, сте- 
ноз слезных каналов. Функция слюнных 
и потовых желез не нарушена. Кроме 
этого, наблюдаются фотофобия, бле- 
фарофимоз, телекант, гипоплазия верх- 
ней челюсти, множественный пигмент- 


Рис. 145. Больная с синдромом эктродактилии, 
эктродермальной дисплазии, расщелины губы 
и неба. 

а - внешний вид больной; б - эктродактилия 
кистей; в — односторонняя расщелина губы. 
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ный невус, односторонняя агенезия по- 
чек, гидроуретер, гидронефроз, удвое- 
ние лоханок и мочеточников. В еди- 
ничных случаях встречаются гипоспа- 
дия, крипторхизм, атрезия заднего 
прохода, паховая грыжа, а также глу- 
хота по проводящему типу. Умствен- 
ное развитие больных обычно нормаль- 
ное. Физическое развитие отстает от 
нормы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 : Ж1. 

Тип наследования — большинство опи- 
санных случаев спорадические. Пред- 
полагается, что синдром имеет аутосом- 
но-доминантный тип наследования, хотя 
не исключается генетическая гетероген- 
ность данного состояния с существо- 
ванием рецессивно наследуемых форм. 

Дифференциальный диагноз : расще- 
лина губы и неба, эктодермальная дис- 
плазия и синдактилия; эктодермальная 
дисплазия Рэппа — Ходжкина; Робертса 
синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Козептапп А., Зкаріга Т. М., Соііеп М. М., 
Есігосіасіуіу, есіойегтаі йувріазіа апё сіей 
раіаіе (ЕЕС зупёготе): героп оГ а Гатііу 
апй геѵіеѵѵ оГ іЬе Іііегаіиге. — Сііп. Оепеі., 
1976, ѵ. 9, р. 347-353. 

Рйсіі^ег К. А., Наазе \Ѵ. а. Разнаго Е. Ав- 
восіаііоп оГ есігосіасіуіу, есіойегтаі ёув- 
ріавіа апё сіей Іір/раіаіе. — Ат. і. Бів. 
СЫЫ., 1970, ѵ. 120, р. 160-163. 


ЭЛЕРСА -ДАНЛОСА СИНДРОМ 
(ЕНиЕК8-0А1МЕ08 8ѴХОКОМЕ). 

Описан в 1892 г. А. Н. Черногубо- 
вым, в 1901 г. — Е. ЕЫеге, в 1908 г. — 
Н. Оапіов. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: гиперэластичность и хрупкость 
кожи; гиперподвижность суставов; по- 
вышенная кровоточивость; дефицит фер- 
ментов при ряде форм синдрома. 

Клиническая характеристика . Синд- 
ром Элерса — Данлоса — это группа за- 
болеваний соединительной ткани с по- 
ражением кожи и суставов, различаю- 
щихся по типу наследования, клиниче- 
ским особенностям и обнаруженному 
в ряде случаев биохимическому дефек- 
ту. I тип синдрома характеризуется 
генерализованной гиперподвижностью 



Рис. 146. Больной с синдромом Элерса — 
Данлоса, 1 тип. 

а, б — гиперэластичность кожи. 


суставов и выраженной гиперрастяжи- 
мостью кожи (рис. 146, а, б). По- 
вышена ранимость кожи, характерно 
образование «папиросных», келоидных 
рубцов. Отмечаются подкожные псевдо- 
опухоли в местах давления на локтях 
и коленях, подкожные узелки на перед- 
ней поверхности голеней, варикозное 
расширение вен. Возможна недоношен- 
ность вследствие преждевременного раз- 
рыва плодных оболочек. Хрупкость тка- 
ней создает трудности при хирургиче- 
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ских вмешательствах. Разболтанность 
суставов может приводить к мышечно- 
скелетным деформациям. При II типе 
синдрома гиперподвижность суставов 
может ограничиваться кистями и сто- 
пами, кожные изменения могут быть 
минимальными. Описана склонность 
к кровоизлияниям и кровотечениям. 
При III типе синдрома гиперпод- 
вижны все суставы, мышечно-скелет- 
ных аномалий нет. Кожные изменения 
минимальные. IV тип синдрома Элер- 
са — Данлоса — артериальный или экхи- 
матозный, является наиболее злокачест- 
венным из-за склонности к спонтан- 
ным разрывам крупных сосудов и пер- 
форации кишечника. Кожа при этом 
типе синдрома очень тонкая, нерастя- 
жимая, через нее просвечивает подкож- 
ная венозная сеть, легко появляются 
кровоподтеки. Обнаруживается дефи- 
цит синтеза коллагена III типа. V тип — 
Х-сцепленный тип синдрома, прояв- 
ляется минимальной гиперподвиж- 
ностью суставов в противоположность 
резко выраженной гиперэластичности 
кожи. Кровоточивость и хрупкость ко- 
жи выражены умеренно. Отмечается 
дефицит лизилоксидазы, участвующей в 
синтезе коллагена. VI тип синдрома — 
глазной, характеризуется тяжелым ско- 
лиозом, умеренным вовлечением в 
патологический процесс кожи и сус- 
тавов, хрупкостью тканей глаза. 
В результате небольших травм проис- 
ходят разрыв склеры, роговицы, от- 
слойки сетчатки. Находят дефицит 
лизилгидроксилазы. При VII типе от- 
мечаются низкий рост, генерализован- 
ная, резко выраженная гиперподвиж- 
ность суставов, частые подвывихи та- 
зобедренных, коленных, локтевых и го- 
леностопных суставов. Кожа умеренно 
гиперрастяжима. Наблюдается склон- 
ность к кровоизлияниям. Описывают 
характерное лицо с гипертелоризмом, 
эпикантом и вдавленной средней частью 
лица. Отмечается дефицит проколлаген- 
пептидазы. VIII тип характеризуется 
гиперподвижностью суставов от слабой 
до умеренной степени, выраженной хруп- 
костью кожи, тяжелым периодонтозом 
с ранней потерей зубов. 

Популяционная частота — 1 : 1 00 000. 


Соотношение полов — М 1 : Ж 1 , за ис- 
ключением Х-сцепленной формы. 

Тип наследования — I, II, III типов 
синдрома — аутосомно-доминантный ; 
VI и VII типов — аутосомно-рецессив- 
ный ; V типа — Х-сцепленный рецессив- 
ный ; IV типа — как доминантный, так 
и рецессивный; VIII типа — предполо- 
жительно аутосомно-рецессивный. 

Дифференциальный диагноз : кожа 
вялая; Ларсена синдром. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сиро Т. еі аі ЕЫегз-ОапІоз зупйготе ѵѵііЬ 
аЬпогтаІ со11а§еп ГіЬгіІз, зіпиз оі Ѵаізаіѵа 
апеигузтз, тіосагОіаІ іпГагсІіоп, рапасіпаг 
етрііузета апО сегеЬгаІ ЬеІегоЮріаз. — 
Ат. У МеО., 1981, ѵ. 71, р. 1051-1058. 
Кгіеу Т. Моіесиіаг сіеіесіз оГ соііа^еп 
теІаЬоІізт іп іЬе Епіегз — Оапіоз зупсіго- 
те. — ІіН. У Оегтаіоі., 1981, ѵ. 20, р. 451 — 
452. 


ЭНДОКРИННАЯ НЕОПЛАЗИЯ 
МНОЖЕСТВЕННАЯ, ТИП 1 (ЕХИОС- 
КІХЕХЕОРЬА8ІА МЦЬТІРЬЕ, ТѴРЕ I). 

Синонимы: аденомагоз эндокринный 
множественный, тип 1; синдром Вермера; 
синдром Золлинга — Эллисона. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: симптомы гиперсекреции гипо- 
физа, паращитовидных желез, подже- 
лудочной железы, надпочечников и щи- 
товидной железы. 

Клиническая характеристика. Кли- 
ническая картина заболевания зависит 
от локализации поражения. Как пра- 
вило, поражена более чем одна железа. 
В 88 % случаев встречаются множествен- 
ные аденомы паращитовидных желез, 
при этом клинически отмечаются 
симптомы гиперпаратиреоза. В крови 
повышен уровень кальция и паратгор- 
мона. На втором месте по частоте 
стоит поражение поджелудочной желе- 
зы (81%). Может отмечаться диф- 
фузная гиперплазия клеток островково- 
го аппарата или множественные узелки, 
часто — злокачественные. В пределах 
множественного эндокринного адено- 
матоза I типа выделяют синдром 
Золлингера — Эллисона, характеризую- 
щийся злокачественными пептическими 
язвами двенадцатиперстной кишки и 
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других отделов тонкой кишки, р -кле- 
точной аденомой островков Ларген- 
ганса и массивной желудочной гипер- 
секрецией. 

При поражении гипофиза (65%) на- 
блюдаются симптомы акромегалии, 
синдрома Иценко — Кушинга и синдро- 
ма Форбеса — Олбрайта (аменорея и га- 
лакторея). Аденоматоз надпочечников 
отмечается у 38 % больных и прояв- 
ляется гиперальдостеронизмом, гипер- 
кортицизмом и гиперсекрецией андро- 
генов. Не ясно, являются ли все эти 
изменения первичными или вторичны- 
ми, связанными с гиперпродукцией 
АКТГ. Наиболее редко (18%) пора- 
жается щитовидная железа. Описаны 
аденомы, тиреоидит и коллоидный зоб. 
Иногда у больных наблюдаются 
кожные липомы, бронхиальные аде- 
номы, желудочные полипы, раковые 
опухоли кишечника и вилочковой 
железы. Симптомы заболевания прояв- 
ляются на 2 — 7-м десятилетии жизни. 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с высокой пенетрантностью. 

Дифференциальный диагноз: эндокрин- 
ная неоплазия множественная, типы II, 
III. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Кеітег О . , 8іп% 5. М. А кіпсігесі 

ѵѵііЬ 5 сазез оГ шиіііріе ешіосгіпе 

аёепотаіозіз Іуре I. — Нит. Негсіі., 

1981, ѵ. 31, р. 84-88. 

ЭНДОКРИННАЯ НЕОПЛАЗИЯ 
МНОЖЕСТВЕННАЯ, ТИП II (Е1\- 
ООСК^Е ХЕОРЕА8ІА МШЛТРЬЕ, 
ТУРЕ II). 

Синонимы : аденоматоз эндокринный 
множественный, тип II; синдром медул- 
лярного рака щитовидной железы. 

Минимальные диагностические при- 
знаки : феохромоцитома ; медуллярный 
рак щитовидной железы. 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется признаками феохро- 
моцитомы — головной болью, сердце- 
биением, диареей, гипертензией, потли- 
востью, но поражение надпочечников 
может быть и бессимптомным. Как пра- 


вило, феохромоцитома бывает двусто- 
ронней. Аденоматоз щитовидной же- 
лезы проявляется множественными узел- 
ками, которые не всегда доступны паль- 
пации и не всегда определяются при 
радиоизотопном сканировании. Отмеча- 
ется потеря массы тела. Часто на- 
блюдается паратиреоидная гиперплазия, 
которая может быть бессимптомной или 
проявляться симптомами гиперпарати- 
реоза. У 15 — 20% больных отмечается 
лимфоаденопатия шейных узлов, у 
10% — охриплость голоса или дис- 
фагия. Медуллярная опухоль щитовид- 
ной железы может продуцировать 
кальцитонин, АКТГ. Гиперкальциемия 
определяется у 20% больных. Нормаль- 
ное содержание кальция может от- 
мечаться с повышенной и нормальной 
концентрацией паратгормона. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с высокой пенетрантностью 
и вариабельной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : эндо- 
кринная неоплазия множественная, 
типы I, III; семейная феохромоцитома; 
феохромоцитома при нейрофиброма- 
тозе и синдроме Хиппеля — Линдау. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Сагпеу А., Со V. Е. \Ѵ., 8ігетоге С. IV., 
Ту се С. М., Науіе.ч А. В. Аіітепіагу- 
Ігасі ёап§1іопеиготаІозІ8 : а та)ог сотропепі 
оГ іЬе вупсіготе оГ шиіііріе ешіосгіпе пеоріа- 
8Іа Іуре 2Ь. - №\ѵ Еп§1. МесІ. Т, 1976, 
ѵ. 295, р. 1287-1291. 


ЭНДОКРИННАЯ НЕОПЛАЗИЯ 
МНОЖЕСТВЕННАЯ, ТИП III 
(Е^ОСК^Е ^ОРЬА8ІА МІЛУПР- 
ЬЕ, ТУРЕ III). 

Синонимы : множественный эндок- 
ринный аденоматоз, тип III; синдром 
слизистых невром. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: медуллярный рак щитовидной 
железы; невромы языка и губ; 
феохромоцитома; внешний вид, сход- 
ный с внешним видом больных 
с синдромом Марфана. 

Клиническая характеристика. По 
внешнему виду и симптоматике больные 
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сходны с пациентами, страдающими 
синдромом Марфана (астеническая 
конституция, лордоз, воронкообразная 
грудная клетка, вальгусная деформация 
коленных суставов, генерализованная 
гиперподвижность суставов). Харак- 
терным симптомом являются невро- 
мы конъюнктивы, носовой полости, 
губ, слизистой щек, языка, желудочно- 
кишечного тракта, в том числе 
толстой кишки. Кроме этого, наблю- 
даются характерное лицо с толстыми 
губами, псевдопрогнатизмом, оттопы- 
ренные уши, пятна светло-коричневые 
пигментные и множественные веснуш- 
ки; мышечная гипотония. Постоянным 
симптомом является медуллярный рак 
щитовидной железы. Феохромоцитома, 
как правило, двусторонняя и может 
быть бессимптомной. Симптомы со 
стороны кишечника связаны с ганглио- 
невромами (мегаколон) или с секрецией 
опухолью щитовидной железы проста- 
гландина, вазоактивного кишечного 
полипептида (диарея). В редких случаях 
встречается паратиреоидная гиперпла- 
зия. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М1 :Ж1. 

Тип наследования — предположитель- 
но аутосомно-доминантный с высокой 
пенетрантностью и вариабельной экс- 
прессивностью. 

Дифференциальный диагноз: эндок- 
ринная неоплазия множественная, типы 
I, II; нейрофиброматоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Вайт Асііег М. Е. РЬеосЬгото- 

суіота, тесіиііагу іЬугоісі сагсіпота, тиі- 
Ііріе тисояаі пеигота. А ѵагіапі оГ іЬе 
вушіготе. — АгсЬ. ОрЬЙіаІт., 1972, ѵ. 87, 
р. 574-584. 

ЭНДОКРИНОПАТИИ И КАНДИ- 
ДОЗА СИНДРОМ (Е^ОСКІІМО-САГѴ- 
0ЮО8І8 8Ѵ^КОМЕ). 

Синоним : гипоадренокортицизм с гипо- 
паратиреозом и монилиазом. 

Описан в 1929 г. Е. ТЬогре. 
Минимальные диагностические при- 
знаки: симптомы кандидоза, гипо- 
паратиреоза, кератоконъюнктивита, бо- 
лезни Аддисона, пернициозной анемии, 
тиреоидита Хашимото. 


Клиническая характеристика. Эндо- 
кринная патология при данном синдро- 
ме заключается в проявлениях гипо- 
паратиреоза, болезни Аддисона, тирео- 
идита. При осмотре выявляются сухая 
кожа, ломкие редкие волосы, иногда 
тотальная алопеция, в некоторых 
случаях — гипоплазия эмали, меланоз 
слизистой рта. Иногда встречаются 
пернициозная анемия, мальабсорбция 
и диарея. Выявляются грибковые пора- 
жения (кандидоз и монилиаз) слизистой 
рта, влагалища, анальной области. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов неизвестно. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : эктодер- 
мальные дисплазии; гипопаратиреоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

1 Ѵіг/аІІ А. ОепеПс Ьеіегорепеііу іп аиіоіт- 
типе роІу§1апс1иІаг Гаііиге. — Асіа Ме<1 
Зсапсі., 1981, ѵ. 210, р. 7-13. 


ЭНХОНДРОМАТОЗ (ЕІЧНОШКО- 
МАТ08І8). 

Синонимы: болезнь Олье; остео- 
хондроматоз. 

Заболевание описано в 1899 г. Ь. 01- 
Нег. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: асимметричное укорочение и де- 
формация конечностей за счет энхонд- 
роматоза. 

Клиническая характеристика. При 
данном синдроме происходит задержка 
трансформации хряща в костную 
ткань на ранних этапах эмбриональ- 
ного развития и пролиферация энхонд- 
рального хряща, в результате чего 
прекращается рост костей в длину. 
Поражаются преимущественно мета- 
физы длинных трубчатых костей, 
нередко тазовые кости и фаланги 
пальцев. Изменения, как правило, 
двусторонние, но асимметричные и 
включают укорочение (может достигать 
20 — 30 см) и искривление конечностей 
(рис. 147, а, б), в том числе лучевую 
и локтевую косорукость, ульнарную 
девиацию запястья, варусное или 
вальгусное отклонение стопы, утолще- 
ние фаланг и ограничение подвижности 
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Рис. 147. Больная с энхондроматозом 

а, б — асимметричное укорочение и искривление 
нижней конечности. 


пальцев. Кроме костных изменений, 
могут иметься пигментные пятна или 
участки депигментации; в единичных 
случаях наблюдается опухолевидный 
рост в подростковом периоде или 
саркоматозная дегенерация у взрослых. 
Болезнь Олье может осложниться пере- 
ломами пораженных участков. Симп- 
томы заболевания проявляются в воз- 
расте от 2 до 10 лет, в зависимости от 
локализации поражения. На рентгено- 
грамме в метафизах длинных трубча- 
тых костей выявляются очаги оваль- 
ного или веерообразного просветления, 
занимающие всю толщину кости, с чет- 
кими границами. Кортикальный слой 
вздут при центральном или экс- 
центричном расположении хондромы, 
при боковом расположении корти- 
кальный слой может быть разрушен. 
В коротких трубчатых костях хрящевые 
очаги занимают весь диафиз, вызывая 
его веретенообразное вздутие. Перифе- 
рические отделы костей таза разрежены 
и пересекаются полосами плотной 
костной ткани, центральные отделы 
кости не изменены. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: энхондро- 
матоз и гемангиомы; множественные 
хрящевые экзостозы: остеохондро- 

матоз; метахондроматоз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

Волков И. В., Меерсон Е. М., Нечволо- 
дова О. Л. и др. Наследственные систем- 
ные заболевания скелета, — М.: Меди- 
цина, 1982. 

81а%вѵаШ ./. Е., Ьагвеп ./. С. РіЪготизсиІаг 
сіузріаяіа оГ іпігасгапіаі аПегіез іп а 
раііепі ѵуііЬ епсЬопйготаз (ОШег сіізеазе). 
— №иго1о§у, 1977, ѵ. 27, р. 1168 — 1177. 


ЭНХОНДРОМАТОЗ И ГЕМАНГИО- 
МЫ (ЕГѴСНООКОМАТО8І8 А^ НЕ- 
МАІХСІОМА8). 

Синоним : синдром Маффучи. 

Заболевание описано в 1881 г. 
А. МаГГиссі. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: энхондроматоз, гемангиомы. 

Клиническая характеристика. Основ- 
ным признаком синдрома является 
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хрящевая дисплазия (100%) в сочетании 
с гемангиомами (100%). Чаще всего 
гемангиомы локализуются на конечнос- 
тях (97%), однако описаны гемангиомы 
языка, передней стенки живота и желу- 
дочно-кишечного тракта. Гемангиомы 
могут быть капиллярные, кавернозные 
и кистозные. В 43 % случаев отме- 
чается тромбоз сосудов. Разрастание 
хрящевой ткани происходит пре- 
имущественно в длинных трубчатых 
костях и костях кистей и стоп и кли- 
нически проявляется асимметричным 
искривлением и укорочением конечнос- 
тей. Осложнениями синдрома являются 
саркоматозная дегенерация, желудочно- 
кишечные кровотечения, спонтанные 
переломы. 

Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования неизвестен. 
Дифференциальный диагноз: гемангио- 
матоз ; энхондроматоз ; метахондро- 
матоз; эпифизарная гемимелическая 
дисплазия. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

СаиЫе XV., Воуѵтап Н. ОузсЬошігорІазіа 
апсі Ьешап§іогаа8 (МаГГиссі'5 вупйготе): 
ргезепіаііоп оГ а сазе. — АгсЬ. 8иг§., 
1968, ѵ. 97, р. 678-681. 


ЭНЦЕФАЛОПАТИЯ НЕКРОТИ- 
ЧЕСКАЯ, ИНФАНТИЛЬНАЯ, 
ПОДОСТРАЯ (ЕМСЕРНАЬОРАТНѴ 

^скотігігѵс). 

Впервые описана в 1951 г. Б. Ьеі§Ь. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: повышение в крови уровня 
молочной и пировиноградной кислоты; 
умеренный ацидоз; повышение содер- 
жания аланина в сыворотке крови 
и в моче; характерная неврологическая 
симптоматика. 

Клиническая характеристика. Клини- 
ческие проявления данной патологии 
крайне вариабельны и включают 
патологию органов зрения (нарушение 
движения глазных яблок, нистагм, 
косоглазие, атрофию глазных нервов), 
бульбарные расстройства, тремор, атак- 
сию; параличи и парезы. Заболевание 
начинается в раннем детстве с глазо- 
двигательных нарушений, мышечной 


гипотонии, дыхательных расстройств, 
задержки психомоторного развития. 
В моче находят ингибиторы тиамин- 
пирофосфат - аденозинтрифосфат - фос- 
форилтрансаминазы. В крови повышена 
концентрация пировиноградной и мо- 
лочной кислот. Некротическая энце- 
фалопатия может протекать с ремис- 
сиями. Смерть, обусловленная дыха- 
тельными расстройствами, наступает 
через 2 — 3 года от начала болезни. 
Диагноз обычно ставится во время 
патологоанатомического вскрытия, ког- 
да обнаруживаются симметричные оча- 
ги некроза в обоих полушариях, 
в среднем мозге, стволе, таламусе, 
базальных ганглиях, спинном мозге, 
мозжечке и периферических нервах. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полое — М1 :Ж1. 

Тип наследования — аутосомно-рецес- 
сивный. 

Дифференциальный диагноз : нейроак- 
сиальная дистрофия; энцефалопатия 
Вернике; цероид-липофусциноз ; гло- 
боидноклеточный склероз; диффузный 
церебральный склероз. 

СПИСОК ЛИТЕРАТУРЫ 

йаѵід К. В.. Соте г М. К. а Окаіакі Н. 
НесгоІігіп§ епсерЬаІѳтуеІораіЬу (Ьеі§п). — 
Оеѵеіор. Месі. СЫШ. ІЧеигоІ., 1970, ѵ. 12, 
р. 436-445. 

Ьезпу /., Кагрепко V ., Ьекоѵзку М.. 
Верѵес М. Оузкупеііску Іур Ьеі§1юѵу 
зиЬакиІпі пекгоіігцрсі епсеГаІотуеІіііёу. — 
Сзі. пеигоі. пеигосЫг., 1977, г. 30, N 5, 
р. 307-311. 


ЭПИДЕРМОЛИЗ БУЛЛЕЗНЫЙ 
ГЕРШЕКМОЕѴ8І8 ВІЛЖ08А) 

Минимальные диагностические при- 
знаки: буллезные изменения кожи и 
слизистых. 

Клиническая характеристика. Бул- 
лезный эпидермолиз — это группа гено- 
дерматозов, проявляющихся образова- 
нием пузырей на коже и слизистых 
в месте давления или травмы, при 
нагревании или спонтанно. Выделяют 
следующие формы буллезного эпидер- 
молиза : 

1. Простой буллезный эпи- 
дермолиз (доминантная фор- 
м а). 
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Рис. 148. Поражение кожи при буллезном 
эпидермолизе. 

Поражение захватывает стопы, кисти, 
шею, реже колени, лодыжки, туловище, 
локти (рис. 148), в некоторых случаях — 
слизистую ротовой полости. В 20% 
случаев поражены ногти. Величина 
пузырей различна. Рубцы на месте 
заживления не образуются. Заболева- 
ние проявляется на 1-м году жизни, 
когда ребенок начинает ползать. Тече- 
ние заболевания нетяжелое, к пубер- 
татному периоду его проявления 
значительно уменьшаются. 

2. Доминантная дистрофи- 
ческая (гипертрофическая) 
форма буллезного эпидермо- 
лиза (тип Коккейна — Турен а). 

Пузыри при этой форме эпидер- 
молиза плоские, розоватые и остав- 
ляют после себя рубцы, иногда келоид- 
ного характера. Локализация пораже- 
ния та же. В 80% случаев изменены 
ногти, они тонкие и дистрофичные. 
Конъюнктива и роговица не пора- 
жаются. Отмечается сочетание данной 
формы эпидермолиза с ихтиозом, 
ладонно-подошвенным гиперкератозом, 
фолликулярным кератозом, гипергидро- 
зом, генерализованным гипертрихозом. 
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3. Рецессивная дистрофи- 
ческая форма буллезного 
эпидермолиза. 

Пузыри появляются вскоре после 
рождения. Наиболее часто у малень- 
ких детей поражены стопы, ягодицы, 
лопатки, локти, пальцы и затылок. 
После разрыва пузырей часто присоеди- 
няется вторичная бактериальная ин- 
фекция. После заживления, как прави- 
ло, остаются келоидные рубцы, приво- 
дящие к контрактурам, депигментации 
и пигментации. Характерно образова- 
ние милиаподобных кист в области 
рубцов. Ногти дистрофичны, могут 
полностью отсутствовать. Встречается 
гипертрихоз. Непостоянным признаком 
заболевания является гипергидроз. По- 
ражение глаз проявляется сжатой 
конъюнктивой, неспецифическим бле- 
фаритом, симблефароном, кератитом 
с помутнением роговицы и формирова- 
нием везикул. Образование пузырей 
на слизистой гортани и глотки 
может приводить к охриплости, афо- 
нии, дисфонии, впоследствии могут по- 
явиться стеноз гортани и полная об- 
струкция пищевода. Отмечаются гипо- 
плазия эмали, позднее прорезывание 
зубов. Часто поражена слизистая ро- 
товой полости. 

4. Летальный буллезный 
эпидермолиз (злокачествен- 
ный буллезный эпидермолиз 
новорожденных). 

Это наиболее тяжелая форма эпидер- 
молиза. Заболевание проявляется вско- 
ре после рождения и приводит к смер- 
ти в первые 3 мес жизни. Характерны 
отслоение больших участков эпидерми- 
са, поражение слизистых оболочек, в 
том числе бронхиол, отсутствие рубце- 
вания, депигментации и пигментации, 
милии. Пузыри локализуются на ту- 
ловище, лице, волосистой части голо- 
вы, конечностях. Ладони и подошвы 
никогда не бывают поражены. Со- 
держимое пузырей обычно геморраги- 
ческое. Происходит отторжение ногте- 
вых пластинок. Образование рубцов не 
связано с травматизацией. 

Популяционная частота — доминант- 
ные формы — 1 :50 000. 

Соотношение полов неизвестно. 


Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный при простом буллезном эпи- 
дермолизе, дистрофической доминант- 
ной форме ; аутосомно-рецессивный — 
при дистрофической рецессивной форме 
и летальном буллезном эпидермолизе. 
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ЭПИФИЗАРНАЯ ДИСПЛАЗИЯ 
МНОЖЕСТВЕННАЯ (ЕРІРНѴ8ЕАЬ 
ОѴ8РБА8ІА МСЬПРЬЕ). 

Синоним: болезнь Фейрбанка. 

Описана в 1947 г. Т. РаігЬапк. 

Минимальные диагностические при- 
знаки: уменьшены в размере, непра- 
вильной формы эпифизы трубчатых 
костей с фрагментацией ядер окостене- 
ния; болезненность и тугоподвижность 
тазобедренных суставов; низкий рост. 

Клиническая характеристика. Для 
заболевания типично нарушение энхон- 
дрального окостенения, выражающееся 
задержкой развития ядер окостенения 
крупных костей. Патология прояв- 
ляется болезненностью суставов (в ос- 
новном тазобедренных), относитель- 
ным укорочением конечностей (в основ- 
ном за счет кистей и стоп), 
низким ростом, ограничением подвиж- 
ности тазобедренных и плечевых суста- 
вов, нарушением походки. Основным 
диагностическим критерием являются 
рентгенологические изменения. На сним- 
ках определяются маленькие, деформи- 
рованные, уплощенные эпифизы длин- 
ных трубчатых костей, особенно в 
области тазобедренных и коленных сус- 
тавов, а также карпальных и тар- 
зальных костей; фрагментация ядер 
окостенения эпифизов; в единичных 
случаях — варусная деформация шейки 
бедра. Метафизы длинных трубчатых 
костей обычно не изменены, а фаланги 
пальцев укорочены. Заболевание про- 


является в возрасте 2 — 5 лет. 
Популяционная частота неизвестна. 
Соотношение полов — М 1 : Ж 1 . 

Тип наследования — аутосомно-доми- 
нантный с вариабельной экспрессив- 
ностью. 

Дифференциальный диагноз: хондро- 
дисплазия точечная; артрофтальмо- 
патия; спондилоэпифизарная диспла- 
зия врожденная и поздняя. 
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ЭРИТРОКЕРАТОДЕРМИЯ ВАРИА- 
БЕЛЬНАЯ (екѵтнкокека'тсшек- 
МІА ѴАКІАВІЫ8). 

Минимальные диагностические при- 
знаки: эритематозные пятна, гиперкера- 
тозные бляшки, обширный пластин- 
чатый гиперкератоз, акантоз и папил- 
ломатоз 

Клиническая характеристика. Заболе- 
вание проявляется эритематозными 
пятнами, варьирующими в размерах, 
расположении, длительности высыпа- 
ния и количестве. Выраженность 
проявления заболевания зависит от 
внешних воздействий, эмоционального 
фона. В области эритемы развиваются 
очаги гиперкератоза стойкие, с четко 
ограниченными неровными контурами, 
желто-коричневого цвета. Ладони и 
подошвы не поражаются. Кожные из- 
менения иногда ассоциируются с невро- 
логической симптоматикой (снижение 
сухожильных рефлексов, нистагм, диз- 
артрия, в отдельных случаях — мотор- 
ная атаксия). 

Популяционная частота неизвестна. 

Соотношение полов — М 1 :Ж1 . 

Тип наследования — аутосомно- доми- 
нантный с различной экспрессивностью. 

Дифференциальный диагноз : эритро- 
дермия ихтиозоформная врожденная. 
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МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ 

КОНСУЛЬТИРОВАНИЕ 


Генетическое консультирование, по 
определению рабочего комитета амери- 
канского общества по генетике человека 
(1974), представляет собой «...коммуни- 
кативный процесс, связанный с решением 
проблем относительно появления или 
риска появления наследственных бо- 
лезней в семье. Этот процесс заключа- 
ется в попытке одного или нескольких 
квалифицированных специалистов по- 
мочь пациенту или семье в следующих 
вопросах : понять медицинские факты, 
включающие диагноз, возможное тече- 
ние болезни и доступное лечение; оце- 
нить пути наследования болезни и риск 
ее повторения в специфических терминах; 
принять определенное решение, связан- 
ное с величиной повторного риска; 
выбрать ряд действий в соответствии 
с этим решением, принимая во внимание 
степень риска и семейные цели; помочь 
семье лучше адаптироваться к болезни 
и риску повторения этой болезни». Таким 
образом, основными задачами медико- 
генетического консультирования являют- 
ся: 1) установление точного диагноза 
заболевания; 2) определение типа насле- 
дования этого заболевания в данной 
семье; 3) расчет величины риска повто- 
рения заболевания в семье; 4) объясне- 
ние смысла медико-генетического про- 
гноза обратившимся. 

Таким образом, как следует из пере- 
численных задач, медико-генетическое 
консультирование является одним из 
видов специализированной помощи 
населению, направленной главным обра- 
зом на предупреждение появления в семье 
больных с наследственной патологией. 

Возможность правильно рассчитать 
генетический риск зависит в основном от 
точности поставленного диагноза и от 
полноты собранных генеалогических 
данных. Сбор родословной должен быть 
максимально исчерпывающим и выпол- 


нен с большим вниманием. Минималь- 
ный объем информации должен включать 
не менее трех поколений. Большое зна- 
чение для консультирования имеет 
выявление кровного родства между 
консультирующимися супругами; изу- 
чение состояния здоровья монозигот- 
ных близнецов, если такие есть в родо- 
словной; обследование не только боль- 
ных членов родословной, но и здоровых ; 
сведения о выкидышах, мертворожде- 
ниях. В связи с широким клиническим 
полиморфизмом наследственных бо- 
лезней точный диагноз у больного 
иногда может быть поставлен только 
при тщательном обследовании всех чле- 
нов пораженной семьи и обнаружении 
у них симптомов, отсутствующих у боль- 
ного. 

Таким образом, проведение квалифи- 
цированного обследования пробанда 
и его родственников, а также использо- 
вание специальных методов генети- 
ческого анализа нередко позволяют уста- 
новить четкий диагноз заболевания, 
закономерности его передачи в семье, 
определить, является ли данная пато- 
логия следствием новой мутации или 
возникла как результат скрытого носи- 
тельства патологической мутации на 
генном или хромосомном уровне. Пра- 
вильный сбор и анализ родословной 
нередко дают возможность провести 
консультацию даже в тех случаях, когда 
диагноз точно установить не удается. 

Располагая определенной информа- 
цией, врач-генетик формулирует гене- 
тическую задачу, а затем производит 
расчет повторного риска в семье. 

Генетический риск выражает вероят- 
ность появления определенной аномалии 
у обратившегося или его потомков и 
определяется двумя способами: либо 
путем теоретических расчетов, основан- 
ных на генетических закономерностях. 
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либо с помощью эмпирических данных. 
Генетический риск до 5% расценивается 
как низкий, не являющийся противо- 
показанием к продолжению деторож- 
дения в этой семье. Риск от 6 до. 20% 
принято считать средним, и в этом случае 
рекомендации относительно планиро- 
вания дальнейших беременностей зависят 
не только от величины риска, но и от 
тяжести медицинских и социальных 
последствий данного заболевания, а 
также от возможности пренатальной 
диагностики. Генетический риск свыше 
20% относится к категории высокого 
риска, и при отсутствии методов прена- 
тальной диагностики соответствующей 
патологии дальнейшее деторождение в 
данной семье не рекомендуется. 

Принципы расчета генетического риска. 
С точки зрения методологии медико-ге- 
нетического консультирования, сущест- 
вуют различия между менделирующими 
и неменделирующими заболеваниями. 
Если для первых теоретические основы 
оценки генетического риска достаточно 
четко разработаны, то для вторых 
консультирование основывается на мето- 
де «черного ящика», т. е. на чистом эмпи- 
ризме, отражающем недостаточную гене- 
тическую изученность данной патологии. 
Кроме того, существуют различия и на 
уровне теоретических подходов к оценке 
риска. При менделирующих заболе- 
ваниях задача в основном сводится к 
идентификации и вероятностной оценке 
у консультирующихся определенного 
дискретного генотипа, лежащего в основе 
заболевания. В этом отношении методы 
разработаны давно, и дальнейший 
прогресс связан в основном со вспомо- 
гательными лабораторными методами 
выявления носительства мутантных 
генов и анализа сцепления генов забо- 
левания с маркерными генами. При 
мультифакториальных заболеваниях в 
настоящее время невозможно выделение 
специфических и дискретных патологи- 
ческих генотипов, ответственных за 
развитие заболевания, поскольку в его 
формировании может участвовать мно- 
жество генетических и средовых факто- 
ров, неспецифических по своим эффектам, 
так как один и тот же эффект (болезнь) 
может быть вызван разными генами 


и/или факторами среды. Это и создает 
многочисленные трудности при генети- 
ческом анализе неменделирующих при- 
знаков и болезней и требует примене- 
ния сложных математических методов. 

Расчет риска при моногенных заболе- 
ваниях. При консультировании случаев с 
моногенной патологией возникают 
различные генетические задачи, решение 
которых в одних случаях несложно, а 
в других требуется целая серия теорети- 
ческих расчетов, для которых необхо- 
димо знание математики. Все ситуации, 
встречающиеся в практике медико-гене- 
тического консультирования семей с 
моногенными заболеваниями при всех 
типах наследования, условно можно 
разделить на 3 группы: генотипы роди- 
телей известны, генотипы родителей 
можно предположить с большой долей 
вероятности и генотипы родителей не 
установлены. 

Генотипы родителей известны. Две 
первые группы можно рассматривать 
вместе, если известен тип наследования 
заболевания и по анализу родословной 
удается идентифицировать генотипы 
обоих родителей, и оценка риска в этом 
случае производится в соответствии с 
простым менделевским расщеплением. 
Если у пробанда установлена вновь 
возникшая мутация, то в оценке риска 
для сибсов используются популяцион- 
ные данные о частоте мутирования (ц). 
Разберем эти ситуации более подробно 
при всех типах наследования. Как уже 
было сказано, величину повторного 
риска при менделирующих заболеваниях 
можно определить, записав генотипы 
родителей и всех возможных потомков 
по типам образующихся гамет. Такие 
вероятности для различных генотипов 
суммированы в табл. 2. Конечно, здесь 
имеется в виду, что не происходит ника- 
кого явления, препятствующего прояв- 
лению фенотипа (эпистаз, неполная пе- 
нетрантность, вариабельная экспрессив- 
ность). 

Наиболее важной проблемой в прак- 
тике консультирования является опреде- 
ление типа наследования болезни. Су- 
ществуют определенные признаки, поз- 
воляющие при анализе родословной 
установить тип наследования забо- 
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ТАБЛИЦА 2 


Вероятности для фенотипов потомства при известных генотипах обоих родителей 
|Мерфи Э., Чейз Г., 1979) 
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Примечание. А — доминантный аллель; а — рецессивный аллель. 


левания в семье. Так, аутосомно- 
доминантный тип наследо- 
вания имеет место: 1) когда передача 
патологического признака (болезни) про- 
исходит из поколения в поколение (по 
меньшей мере через 3 поколения); 2) 
пропорция пораженных индивидов среди 
потомков больных составляет примерно 
50%; 3) передача патологического при- 
знака осуществляется от отца к сыну; 
4) нет преимущественного поражения 
одного или другого пола. В этом слу- 


чае больной индивид, имеющий боль- 
ного родителя и вступающий в брак со 
здоровым человеком, имеет один шанс 
из двух иметь таких же пораженных детей. 
Его братья и сестры, достигшие крити- 
ческого для проявления болезни возраста 
и не заболевшие, могут считаться здо- 
ровыми как фено-, так и генотипически 
и, следовательно, не будут передавать 
болезнь своим потомкам. Эти правила 
касаются доминантных болезней с пол- 
ной пенетрантностью. Если больной 
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ребенок родился у здоровых родителей, 
то вероятность того, что следующий ребе- 
нок окажется пораженным, равна 
вероятности появления новой мутации 
в хромосоме каждого из родителей, ко- 
торая равна 2р. Эта величина настолько 
мала, что ею можно пренебречь. Непол- 
ная пенетрантность гена является одним 
из наиболее важных факторов, меняю- 
щих показатели теоретического риска 
при аутосомно-доминантных заболева- 
ниях. При этом частота появления бо- 
лезни в семье и потомстве больных 
меньше ожидаемой. Если обозначить 
пенетрантность через К, то вероятность 
появления пораженного потомства со- 
ставляет 7 2 К. Если, например, у здоро- 
вых родителей родился ребенок с дистро- 
фией роговицы и у одного из супругов 
имеется родитель или близкий родствен- 
ник с тем же заболеванием, то почти с 
уверенностью можно заключить, что 
данный супруг гетерозиготен по соот- 
ветствующему гену, ибо в противном 
случае нужно предполагать независи- 
мое возникновение в одной семье двух 
одинаковых мутаций, а такое совпадение 
маловероятно. 

Наиболее частой причиной обращения 
в медико-генетическую консультацию в 
случае аутосомно-доминантных забо- 
леваний является болезнь одного из 
супругов. Мужчина, который страдает 
нейрофиброматозом, обратился в кон- 
сультацию за прогнозом для будущего 
ребенка (рис. 149). 

Известно, что нейрофиброматоз — 
аутосомно-доминантное заболевание с 


Рис. 149. Фрагмент родословной с нейро- 
фиброматозом. 



1 


пенетрантностью, равной 8 /ю- Больного 
П 2 можно считать гетерозиготой, II, — 
гомозиготой по нормальному аллелю. 
Ожидаемые соотношения трех типов 
потомков будут таковы: 

больные гетерозиготы 1 / 2 - К = ' / 2 х 
х 8 /ю = 0,4; 

здоровые гомозиготы по нормальному 
аллелю — 0,5 ; 

здоровые гетерозиготы У 2 (1-К) = 

= 0 , 1 . 

Таким образом, вероятность того, что 
первый или любой по счету ребенок 
будет поражен нейрофиброматозом, 
составит 40%. Вероятность появления 
здоровых детей -60%. Из числа непо- 
раженных детей доля предполагаемых 
гетерозиготных носителей будет равна: 


Ѵг (1- К) 


(1 - К) 


Ѵг (1 - К) + У 2 (2-К) _17% - 

Аутосомно-рецессивное на- 
следование характеризуется следую- 
щими признаками: 1) родители больного 
фенотипически здоровы; гетерозигот- 
ность супругов выявляется только в 
том случае, если у них рождается пора- 
женный ребенок. Возможность того, что 
оба родителя гомозиготны по нормаль- 
ному аллелю и передали потомству 
новую мутацию (вероятность этого 
события равна р 2 ), настолько мала, что 
ею можно пренебречь; 2) риск заболева- 
ния для сибсов пораженного ребенка в 
таких браках составляет 25 % ; при этом 
лица мужского и женского пола пора- 
жаются одинаково; поскольку число 
детей в семье обычно невелико, больной 
ребенок может быть единственным пора- 
женным в родословной (например, для 
двух сибсов вероятность, что они оба 
будут поражены, составляет ( 1 Д) 2 = 
= /ів = 6,25%; возможность, что будет 
поражен один, а не другой, равна по 
законам разложения бинома 2 х 3 / 4 х 
х '/* = 6 /і в или 37,5 % ) ; 3) дети больного 
индивида обычно бывают здоровыми; 
4) нередко родители больного ребенка 
являются родственниками, в таком 
случае двое членов одной и той же 
семьи имеют больше шансов быть носи- 
телями одного и того же рецессивного 
гена, чем люди, не связанные родством. 
Причем чем реже болезнь, тем больше 
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вероятность того, что родственные узы 
супругов явились причиной передачи 
болезни. Когда гетерозиготный по му- 
тантному гену индивид женится на своей 
двоюродной сестре, существует 1 шанс из 
8 (коэффициент родства (г) = 7в)> что 
он женится на гетерозиготной носи- 
тельнице того же мутантного гена. 
Когда гомозиготный по мутантному 
гену индивид женится на своей двоюрод- 
ной сестре, возможность, что он женится 
на гетерозиготной носительнице того же 
гена, увеличивается от 1 /в Д° 74- 

Расчеты подобного типа применя- 
ются во всех ситуациях, когда удается 
выявить в родословной наличие тех или 
иных рецессивных заболеваний. Если 
в семье нет указаний на какие-либо забо- 
левания, то для оценки риска рождения 
ребенка с рецессивным заболеванием 
используется полуэмпирическая фор- 
мула : Р = -і- Г ■ п, где Р - коэффициент 
инбридинга, а п — среднее число патоло- 
гических генов в рецессивном состоянии 
у каждого человека в популяции, равное 
примерно 4 — 5 генам. 

По такой же формуле можно рассчи- 
тать вероятность мертворождений и 
ранней детской смертности в потомстве 
кровнородственных браков. Каждый 
человек является носителем 2<-3 леталь- 
ных эквивалентов с рецессивным эф- 
фектом. Таким образом, когда в брак 
вступают родственники и в родословной 
выявлено рецессивное заболевание, сум- 
марный риск складывается из: 1) риска 
для данного заболевания; 2) риска для 
других рецессивных заболеваний ; 3) риска 
перинатальной смертности; 4) общепопу- 
ляционного риска. 

Для заболеваний с рецессивным 
Х-сцепленным типом насле- 
дования, характерны следующие ге- 
неалогические данные: 1) больной отец 
может передать патологический ген 
только дочерям, но они фенотипически 
будут здоровы; 2) женщина-носительни- 
ца передаст патологический ген 50 % сво- 
их детей; 3) больной мужчина получает 
патологический ген только от матери, 
так как он локализован в Х-хромосоме; 
4) женщина-носительница может полу- 
чить ген как от матери, так и от отца; 


5) иногда случается, что женщина явля- 
ется гомозиготой, так как получила па- 
тологический ген от обоих родителей; 
в этом случае она больна, все ее сыновья 
будут также больны, а все дочери будут 
гетерозиготными носительницами. 

Итак, если мужчина болен, то в его 
Х-хромосоме имеется соответствующий 
аномальный ген, т. е. его генотип устанав- 
ливается по фенотипу. Фенотипически 
здоровая женщина может быть и гомо- 
зиготной по нормальному аллелю, и 
гетерозиготной. Установить тип брака 
можно в следующих ситуациях: 1) если 
у отца женщины имеется Х-сцепленное 
рецессивное заболевание, то такая 
женщина с вероятностью, равной 1, 
гетерозиготна по этому гену и вероят- 
ность заболевания для ее сыновей равна 
Ѵг ; 2) если у здоровых супругов родились 
два больных сына, это свидетельствует 
о гетерозиготности их матери (вероят- 
ность того, что гомозиготная по нор- 
мальному аллелю женщина передаст 
две новые мутации двум сыновьям, 
крайне мала — ц 2 ); 3) если у здоровых 
супругов родился один больной сын, но 
при этом у матери в родословной есть 
больные мужчины, то такую женщину 
с большой долей вероятности можно 
также считать гетерозиготной носитель- 
ницей. 

Таким образом, в описанных ситуациях 
при всех трех типах наследования воз- 
можность определения генотипов суп- 
ругов настолько велика, что эти гено- 
типы можно считать установленными. 
После установления генотипов супругов 
оценка риска, как было показано, не пред- 
ставляет большого труда. Если а ргіогі 
на основании родословной удалось уста- 
новить тип брака, то никакая информа- 
ция а ро8Іегіогі не может повлиять на 
соответствующую вероятность. 

Генотипы родителей неизвестны. 
Существуют, однако, более сложные 
генетические задачи, решение которых 
невозможно без применения соответ- 
ствующих математических расчетов 
(теории вероятностей). В подобных 
случаях, когда генотипы родителей 
неизвестны, выдвигается, исходя из 
ситуации в родословной, несколько 
рабочих гипотез, и решение задачи 
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Рис. 150. Фрагмент родословной с пигмент- 
ным ретинитом. 

сводится к оценке вероятности того, какая 
из предложенных гипотез является един- 
ственно правильной. Такие сложные си- 
туации, возникающие в случае доминант- 
ных генов с неполной пенетрантностью 
и при Х-сцепленной патологии, подробно 
изложены в специальных руководствах 
по медико-генетическому консультиро- 
ванию. 

Большую трудность при медико-гене- 
тическом консультировании представ- 
ляет оценка риска в спорадическом слу- 
чае заболевания с выраженной генетиче- 
ской гетерогенностью, когда, например, 
описаны все типы наследования. В этом 
случае генетический риск оценивается с 
учетом всех возможных закономер- 
ностей передачи заболевания в семье. 
Для примера возьмем пигментный ре- 
тинит. По литературным данным извест- 
но, что наиболее частой является ауто- 
сомно-рецессивная форма (88%), ауто- 
сомно-доминантный вариант встречает- 
ся примерно в 10% семей и около 2% 
случаев наследуется сцепленно с Х-хро- 
мосомой. 

Расчет риска можно проиллюстриро- 
вать следующим примером (рис. 150). 
Супруги (ІІ! и Н 2 ) обратились в консуль- 
тацию за прогнозом будущего потомст- 
ва в связи с рождением у них ребенка 
с пигментным ретинитом. В данном слу- 
чае необходимо оценить вероятности 
всех трех типов наследования, так как 
больной ребенок — мальчик (приняв сле- 
дующее распределение форм пигмент- 
ного ретинита: аутосомно-рецессив- 
ный — 88%, аутосомно-доминантный — 
10%, Х-сцепленный - 2%). 


I гипотеза — аутосомно-рецессивный тип 
наследования: 

априорная вероятность — 0,88; 
условная вероятность — 0,25; 
совместная вероятность — 0,88 х 
х 0,25 = 0,22. 

II гипотеза — аутосомно-доминантный 
тип наследования: 

априорная вероятность — 0,1; 
условная вероятность — 0; 
совместная вероятность - 0,1 х 0 = 0. 

III гипотеза — Х-сцепленный рецессив- 
ный тип наследования: 

априорная вероятность — 0,02. 
Условная вероятность должна отра- 
жать вероятность матери больного 
ребенка (II]) быть либо гетерозиготной 
носительницей мутантного гена, либо го- 
мозиготной по нормальному аллелю. 

При расчете риска в случаях, когда 
генотипы родителей неизвестны, следует 
иметь в виду следующее правило. Состоя- 
ние здоровья последующих детей имеет 
большое значение в отличие от ситуации, 
когда генотипы родителей известны. 
Рождение больного ребенка может иметь 
существенное значение для установле- 
ния генотипов родителей. Или, например, 
факт рождения здоровых сыновей при 
Х-сцепленных заболеваниях снизит ве- 
роятность того, что мать является гете- 
розиготной носительницей. 

Расчет генетического риска при хро- 
мосомных болезнях. В отличие от моно- 
генных хромосомные аномалии в целом 
не вызывают больших трудностей для 
консультирования. Определение повтор- 
ного риска проводится в основном в 
трех случаях: 1) прогноз повторения 
анэуплоидии, когда у родителей нор- 
мальные кариотипы ; 2) прогноз при обна- 
ружении мозаицизма у одного из роди- 
телей; 3) прогноз при семейных формах 
структурных аномалий хромосом. 

В первом случае риск для сибсов 
пробанда оценивается по эмпирическим 
данным для каждого типа аномалии с 
учетом возраста матери. До 30-летнего 
возраста частота нерасхождений не воз- 
растает, но в дальнейшем увеличива- 
ется. Ровно 1 % всех детей, рожден- 
ных от матерей в возрасте свыше 40 лет, 
имеют трисомию 21, 3,7% - хромосом- 
ную аномалию любого другого типа. 
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ТАБЛИЦА 3 


Эмпирический риск при хромосомных болезнях 

Трисомии 13, 18, 21 (суммарный популяционный риск в зависимости от возраста матери) 


До 19 лет 
20 — 24 года 
25 — 29 лет 
30 — 34 года 
35 — 39 лет 
40 — 44 года 
45 лет и старше 


0,08% 

0,06% 

0 , 1 % 

0 , 2 % 

0,54% 

1 , 6 % 

4.2% 


Синдром Дауна (трисомия 21) 


Простая трисомная форма 
(повторный риск для сибсов пробанда в 
зависимости от возраста матери) 
Транслокационная форма 
Риск для сибсов в спорадических случаях 
(при нормальном кариотипе родителей) 

Риск для потомства носителей при семейных 
робертсоновских транслокациях 


Мозаицизм у родителей 


До 35 лет — 1 % 

Свыше 35 лет — удвоенный риск для дан- 
ной возрастной группы 

Соответствует простой трисомии 


Тип 

транслокации 

Пол носителя, % 

женщина 

мужчина 

(21 Ч 22 Ч ) 

7 

2 

(21чДч) 

10 

2,4 

(2Ц2Ц) 

100 

100 


х х 2 где х — доля аномального кле- 
2-х 

точного клона 


Синдромы Патау (трисомия 13) и Эдвардса (трисомия 18) 


Простая трисомная форма и спорадическая 
транслокация (риск для сибсов) 


Очень низкий (менее 1 %) 


Мозаицизм у родителей 


х 

х 


2-х 


4 


Семейные транслокации 


Тип 

транслокации 

Пол носителя, % 

женщина 

мужчина 

(13 Ч 14 Ч ) 

2 

і 

(13 Ч 15 Ч ) 

2 

і 

(13 Ч 13ч) 

100 

100 


Структурные аномалии аутосом 


Риск для сибсов в спорадических случаях 
(при нормальном кариотипе родителей) 


Очень низкий (менее 1 %) 
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Семейные реципрокные транслокации 
(риск для потомства носителей) 


Продолжение табл. 3 


Риск рождения ребенка с пороками развития 
Риск спонтанного аборта (и мертворождения) 


Пол носителя, % 


женщина 

мужчина 

18 

14 

29 

31 


Семейные реципрокные транслокации (риск для потомства носителей) 


Риск 

Тип сегрегации 
хромосом 
неизвестен 

Сегрегация 

2:2 

Сегрегация 

3: 1 

для потомства 

Пол нос 

ителя, % 

Пол носителя, % 

Пол носителя, % 


женщина 

мужчина 

женщина 

мужчина 

женщина 

мужчина 

Риск рождения ребенка с поро- 
ками развития 

15 

14 

17 

15 

7 

Менее 2 

Риск спонтанного аборта (и 
мертворождения) 

24 

21 

23 

23 

26 

13 


Семейные инверсии 


Пол носителя, % 



женщина 

мужчина 

развития 

9 

5 


25 

15 


~ ...дѵ.ч./і рѵѵѵпла ѵ ішрим 

Риск спонтанного аборта 

Семейные инсерции (вставки) 

Риск для потомства носителей определяется как сумма риска для носителя реципрок- 
ной транслокации и носителя инверсии, равной по размеру инсерцированному сегменту 

Аномалии половых хромосом 


Риск для сибсов в спорадических случаях (при нормаль- 
ном кариотипе родителей) 

Повторный риск для потомства женщин с кариотипом XXX 
и мужчин с кариотипом ХѴѴ. 


Не превышает популяци- 
онного риска 
Около 10% 


Возраст отца не влияет на возник- 
новение трисомий. 

При обнаружении мозаицизма у кого- 
либо из родителей пробанда риск для 
сибсов определяется по формуле 

^2 _ х \ ’ К’ где х — доля аномального 

клеточного клона; К — коэффициент 
элиминации несбалансированных зигот 
в эмбриогенезе; например, при синдроме 

Дауна К = 


В ряде случаев семейные накопления 
хромосомной патологии могут быть 
объяснены структурными аномалиями 
хромосом у родителей. В отличие от 
простой трисомии частота транслока- 
ционных форм хромосомных синдромов 
не зависит от возраста матери и по- 
этому встречается относительно чаще у 
молодых родителей. Например, у 8% 
всех детей с синдромом Дауна, рож- 
денных женщинами до 30 лет, отме- 
чается транслокация, которая в 2 — 3% 
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ТАБЛИЦА 4 


Эмпирический риск при мультифакториальных заболеваниях 


Врожденные пороки развития 

Риск для сибсов (и в отдельных случаях 
для потомства) 

Анэнцефалия, 

2 — 5 % — после 1 больного 

черепно-мозговые грыжи. 

10% — после 2 больных 

спинномозговые грыжи 

1 5 — 20 % — после 3 больных 

Гидроцефалия врожденная 

2-3% 

(после 1 пораженного) 

2-3% 

Микроцефалия (спорадические случаи)* 

Врожденные пороки сердца и магистральных со- 

2 — 4% (в зависимости от формы) 

судов 

Расщелина губы + неба * 

4% (для детей и сибсов пробанда) 

Расщелина неба* 

6-7% (для детей), 2% (для сибсов) 

Атрезия пищевода 

Менее 1 % 

Атрезии и стенозы ануса и прямой кишки* 

Менее 1 % (если пробанд девочка), 
7 — 8% (если пробанд мальчик) 

Гипертрофический пилоростеноз : 

4 % — для братьев 

3 % — для сестер 

6% — для сыновей 

2 % — для дочерей 

пробанд мужского пола 

пробанд женского пола 

9 % — для братьев 

4% — для сестер 

20% — для сыновей 

7 % - для дочерей 

Пороки развития почек (аплазия, гипоплазия. 

Около 2% 

дистопия, сращения) 

10% (для братьев пробанда) 

Гипоспадия 

Эписпадия 

2% (для братьев пробанда) 

Врожденный вывих бедра: 

1 % — для братьев 

5 % — для сестер 

пробанд женского пола 

пробанд мужского пола 

5 % — для братьев 

7 % — для сестер 

Косолапость 

2% 

Ампутации конечностей амниогенного происхожде- 

Близкий к нулю 

ния 

5% 

Множественный артрогрипоз * 

(спорадические случаи) 

3% 

Множественные врожденные пороки развития не- 

классифицированного комплекса 



Некоторые заболевания с наследственной предрасположенностью или неясным типом 

наследования 


Детский церебральный паралич (в спорадических 
случаях при исключении родовой травмы и моно- 
генных синдромов) 

Эпилепсия 

Судороги в детском возрасте с летальным исходом 
Неосложненная миопия высокой степени 
Микрофтальм (в спорадических случаях) 
Криптофтальм (в спорадических случаях) 
Колобомы глаза (в спорадических случаях) 
Косоглазие 

Умственная отсталость (тяжелые недифференци- 
рованные формы) 

Шизофрения: 

если болен один из родителей 

если больны оба родителя 

для сибсов в спорадических случаях 


2-3% 


х /О 

10-15% (для детей и сибсов) 
12 % 

5-7% 

10 - 20 % 

10-15% 

2,5-5% 


10 % 

40% 

12,5-20% 
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Продолжение табл. 4 


Врожденные пороки развития 

Риск для сибсов (и в отдельных случаях 
для потомства) 

Аффективные психозы 

5-10% 

Глухота неясной этиологии: 

17% 

для сибсов в спорадических случаях 

для потомства: 

3-10% 

если один из родителей глухой 

если оба родителя глухие 

10-30% 

Синдром Клиппеля — Фейля (аномалия шейных 

5% 

позвонков) 


Синдром Пьера — Робена (расщелина неба, микро- 

2-3% 

гнатия, глоссоптоз) 


Лучелоктевой синостоз* (спорадические случаи) 

5% 

Язвенная болезнь*: 


желудка 

7,5% 

двенадцатиперстной кишки : 


взрослая форма 

9% 

детская форма 

3% 

Ювенильный цирроз печени 

10% 

Псориаз 

20% (для детей пробанда) 

Гигантские невусы и бородавчатые гемангиомы 

16% (для сибсов) 

2-4% 

Тиреотоксикоз (диффузный токсический зоб) 

10% 

Гипофизарная карликовость* (для сибсов в спора- 

5% 

дических случаях) 

Злокачественные опухоли : 


прямой кишки 

5°/ 

/о 

желудка 

5 /о 

молочной железы 

6-7% 

предстательной железы 

Менее 1 % 

щитовидной железы 

Менее 1 % 

тела матки 

6-7% 

шейки матки 

Менее 1 % 

опухоль Вильмса 

5% 

рак пищевода, легких, гортани 

Менее 1 % 

Аллергические заболевания : 

16% 

атопический дерматит 

бронхиальная астма 

8-9% 

Системная красная волчанка 

2-10% 

Ревматоидный артрит 

5% 


* Имеются моногенные формы. 

случаев имеет место также и у одного мая. Это объясняется селекцией несба- 
из родителей. У детей, рожденных жен- лансированных зигот в эмбриогенезе, 
шинами более старшего возраста, транс- Поэтому и при семейных формах 
локационный вариант болезни Дауна структурных аномалий хромосом риск 
встречается лишь в 0,4% случаев. При оценивается по эмпирическим данным, 
семейных формах структурных анома- В ряде случаев в усредненные эмпири- 
лий хромосом можно теоретически ческие данные вносится расчетная до- 
определить процентное соотношение правка на величину перестроенного 
различных типов образующихся гамет участка хромосомы. Как правило, риск 
и зигот. Однако для оценки риска эти выше при наличии перестройки у матери, 
расчеты практически мало пригодны, чем у отца. Для распространенных транс- 
и в действительности пораженной оказы- локаций эмпирический риск равен 
вается значительно меньшая часть приблизительно 11%, когда носителем 
потомства, чем теоретически ожидае- является мать, и около 2%, когда носи- 
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телем является отец. В крайне редких 
случаях транслокаций типа центриче- 
ского слияния между двумя гомологич- 
ными хромосомами все гаметы будут 
иметь либо избыток, либо нехватку 
хромосомного материала. Поэтому 
теоретический и фактический риск для 
потомства носителя подобной транс- 
локации равен 100%. 

Структурные сбалансированные ано- 
малии хромосом супругов могут быть 
причиной повторных спонтанных абор- 
тов. В этом случае риск невынаши- 
вания беременности также зависит от 
пола носителя транслокации и харак- 
тера перестройки. 

При невозможности теоретических 
расчетов риска для его оценки применя- 
ются эмпирические данные о частоте 
заболевания среди родственников про- 
банда. В практике консультирования эти 
данные используются в форме так 
называемых таблиц эмпирического 
.риска. Выше приводится краткий пере- 
чень данных эмпирического риска для 
родственников I степени родства с про- 
бандом (табл. 3). 

Расчет риска при мульгифакториаль- 
ных заболеваниях. Болезни с наследствен- 


ным предрасположением, или мульти- 
факториальные заболевания, занимают 
ведущее место в наследственной патоло- 
гии человека. 

Совместным действием многих генов 
и факторов среды обусловлено разви- 
тие большинства распространенных хро- 
нических заболеваний и врожденных 
пороков развития. Астма, сахарный 
диабет, язвенная болезнь, врожденные 
пороки сердца, дефекты невральной 
трубки относятся к этой группе. Они 
являются наиболее частой причиной об- 
ращения в медико-генетическую кон- 
сультацию. При определении прогноза 
потомства в этих случаях используют 
таблицы эмпирического риска, причем 
значения риска при мультифакториаль- 
ной патологии зависят от целого ряда 
факторов: семейной частоты, наследуе- 
мости признака, пола пробанда, тяжести 
поражения, формы заболевания. Если в 
литературе нет данных о семейной час- 
тоте, то ориентировочно ее можно 
принять равной [/ р для родственников I 
степени родства с пробандом, где р — 
частота заболевания в популяции 
(табл. 4). 


ТЕРМИНОЛОГИЧЕСКИМ СЛОВАРЬ 


Акроцефалия (оксицефалия) — высокий «ба- 
шенный» череп. 

Алопеция — стойкое или временное, полное 
или частичное выпадение волос. 

Аниридия — отсутствие радужной оболочки. 

Аккилоблефарон — сращение краев век спай- 
ками, покрытыми слизистой оболочкой. 

Анофтальмия — отсутствие одного или обоих 
глазных яблок. 

Антимонголоидный разрез глаз — опущены 
наружные углы глазных щелей. 

Анэнцефалия — полное или почти полное от- 
сутствие головного мозга. 

Аплазия (агенезия) — полное врожденное от- 
сутствие органа или части его. 

Арахнодактилия — необычно длинные и тон- 
кие пальцы. 

Ахейрия (аподия) — недоразвитие или отсут- 
ствие кисти (стопы). 

Блефарофимоз — укорочение век по горизон- 
тали, т. е. сужение глазных щелей. 

Блефарохалазин — атрофия кожи верхних век. 

Брахидактилия — укорочение пальцев. 

Брахикамптодактилия — укорочение метакар- 
пальных (метатарзальных) костей и сред- 
них фаланг в сочетании с кампто- 
дактилией. 

Брахицефалия — увеличение поперечного раз- 
мера головы при относительном умень- 
шении продольного размера. 

Витилиго — очаговая депигментация кожи. 

Гетерохромия радужки — неодинаковое окра- 
шивание различных участков радужки. 

Гиперкератоз — чрезмерное утолщение рого- 
вого слоя эпидермиса. 

Гипертелоризм — увеличенное расстояние 
между внутренними краями глазниц. 

Гипертрихоз — избыточный рост волос. 

Г ипоплазия врожденная — недоразвитие орга- 
на, проявляющееся дефицитом относитель- 
ной массы или размера органа. 

Гипоспадия — нижняя расщелина мочеис- 
пускательного канала со смещением его 
наружного отверстия. 

Гипотелоризм — уменьшенное расстояние 
между внутренними краями глазниц. 

Гирсутизм — избыточное оволосение у дево- 
чек по мужскому типу. 

Голопрозэнцефалия — конечный мозг не разде- 
лен и представлен полусферой с единст- 
венной вентрикулярной полостью свободно 
сообщающейся с субарахноидальным про- 
странством. 

Дистихиаз — двойной ряд ресниц. 

Долихоцефалия — преобладание продольных 
размеров головы над поперечными. 

Кампомелия — искривление конечностей. 

Камптодактилия — сгибательная контрактура 
проксимальных межфаланговых суставов 
пальцев кисти. 

Кератоконус — коническое выпячивание рого- 
вицы. 

Клинодактилия — латеральное или медиаль- 
ное искривление пальца. 


Краниосиностоз — преждевременное зараста- 
ние черепных швов, ограничивающее рост 
черепа и приводящее к его деформации. 

Криптофтальм — недоразвитие или отсутст- 
вие глазного яблока, век и глазной щели. 

Лиссэнцефалия (агирия) — отсутствие в боль- 
ших полушариях головного мозга борозд 
и извилин. 

Макроглоссия — патологическое увеличение 
языка. 

Макросомия (гигантизм) — чрезмерно увели- 
ченные размеры отдельных частей тела или 
очень высокий рост. 

Макростомия — чрезмерно широкая ротовая 
щель. 

Макротия — увеличенные ушные раковины. 

Макроцефалия — чрезмерно большая голова. 

Мегалокорнеа (макрокорнеа) — увеличение 
диаметра роговицы. 

Микрогения — малые размеры нижней 
челюсти. 

Микрогнатия — малые размеры верхней 
челюсти. 

Микрокорнеа — уменьшение диаметра рого- 
вицы. 

Микростомия — чрезмерно узкая , ротовая 
щель. 

Микротия — уменьшенные размеры ушных 
раковин. 

Микрофакия — малые размеры хрусталика. 

Микроцефалия — малые размеры головного 
мозга и мозгового черепа. 

Микрофтальмия — малые размеры глазного 
яблока. 

Монголоидный разрез глаз — опущены внут- 
ренние углы глазных щелей. 

«Мыс вдовы» — клиновидный рост волос на 
лбу. 

Омфалоцеле — грыжа пупочного канатика. 

Пахионихия — утолщение ногтей. 

Перомелия — малая длина конечностей при 
нормальных размерах туловища. 

Пилонидальная ямка (сакральный синус, 
эпителиальный копчиковый ход) — канал, 
выстланный многослойным плоским эпи- 
телием, открывающийся в межъягодичной 
складке у копчика. 

Полидактилия — увеличение количества паль- 
цев на кистях и (или) стопах. 

Преаурикулярные папилломы — фрагменты 
наружного уха, расположенные впереди 
ушной раковины. 

Преаурикулярные фистулы (преаурикулярные 
ямки) — слепо оканчивающиеся ходы, на- 
ружное отверстие которых расположено 
у основания восходящей части завитка 
ушной раковины. 

Прогения — чрезмерное развитие нижней че- 
люсти, массивный подбородок. 

Прогерия — преждевременное старение орга- 
низма. 

Прогнатия — выступание верхней челюсти 
вперед по сравнению с нижней вследст- 
вие ее чрезмерного развития. 
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Прозэнцефалия — недостаточное разделение 
переднего мозгового пузыря на большие 
полушария. 

Птеригиум — крыловидные складки кожи. 

Симфалангия (ортодактилия) — сращение фа- 
ланг пальца. 

Синдактилия — полное или частичное сраще- 
ние соседних пальцев кисти или стопы. 

Синехии — фиброзные тяжи, соединяющие 
поверхности смежных органов. 

Синофриз — сросшиеся брови. 

Скафоцефалия — удлиненный череп с высту- 
пающим гребнем на месте преждевремен- 
но заросшего сагиттального шва. 

Стопа-«качалка» — стопа с провисающим 
сводом и выступающей кзади пяткой. 

Страбизм — косоглазие. 

Сферофакия — шаровидная форма хруста- 
лика. 

Телеангиэктазия — локальное чрезмерное 
расширение капилляров и мелких сосудов. 

Телекант — смещение внутренних углов глаз- 
ных щелей латерально при нормально 
расположенных орбитах. 

Тригоноцефалия — расширение черепа в заты- 
лочной и сужение в лобной части. 


«Трилистник» — аномальная форма черепа, 
характеризующаяся высоким выбухающим 
лбом, плоским затылком, выпячиванием 
височных костей, при соединении которых 
с теменными определяются глубокие вдав- 
ления. 

Фильтр — расстояние от нижненосовой точ- 
ки до красной каймы верхней губы. 

Фокомелия — отсутствие или значительное 
недоразвитие проксимальных отделов ко- 
нечностей, вследствие чего нормально раз- 
витые стопы и (или) кисти кажутся при- 
крепленными непосредственно к туловищу. 

Экзофтальм — смещение глазного яблока 
вперед, сопровождающееся расширением 
глазной щели. 

Эктопия хрусталика (подвывих, вывих 
хрусталика) — смещение хрусталика из 
стекловидной ямки. 

Эктропион века — выворот края века. 

Эпибульбарный дермоид — липодермоидные 
разрастания на поверхности глазного 
яблока, чаще на границе радужки и белоч- 
ной оболочки. 

Эпикайт — вертикальная кожная складка у 
внутреннего угла глазной щели. 


ДИАГНОСТИЧЕСКИЙ УКАЗАТЕЛЬ 
СИНДРОМОВ ПО ПРИЗНАКАМ 


I. Внешний вид больного 

1. Рост, телосложение 
Асимметрия туловища, лица и 
конечностей 
Беквита — Видемана синдром 30 
Гемигипертрофия 44 

Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
45 

Клиппеля — Тренона — Вебера синдром 86 
Микросомия гемифациальная 118 
Окуло-аурикуло-вергебральная дисплазия 1 52 
Рассела — Сильвера синдром 187 

Микросомия, опережение 
физического развития 
Беквита — Видемана синдром 30 
Гигантизма церебрального синдром 49 

Рост высокий 

Гигантизма церебрального синдром 49 
Клайнфельтера синдром 250 
Марфана синдром ПО 
Пайла болезнь 162 

Эндокринная неоплазия множественная, тип 

III 268 

Рост низкий 
Аазе синдром 5 
Аарскога синдром 5 

Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Асфиксическая дистрофия грудной клетки 25 


Ахондроплазия 28 
Блума синдром 31 
С м -ганглиозидоз, тип I 41 
Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 
Гипофосфатазия 55 
Гипофосфатемия 55 
Гипохондроплазия 56 
Гликогеноз, типы I, II, III 59, 60 
Глухота нейросенсорная и почечный каналь- 
цевый ацидоз 65 

Глухота с метафизарным дизостозом 66 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Диастрофическая дисплазия 73 
Диггве — Мельхиор — Клаусена синдром 75 
Дизостеосклероз 76 
Дисхондростеоз 77 
Кампомелическая дисплазия 80 
Карликовость Ларона 82 

— Леви 82 

— пангипопитуитарная 83 

— танатофорная 83 

— церебральной атрофии, генерализованного 
фолликулярного кератоза синдром 84 

Книста болезнь 87 
Коккейна синдром 89 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Ксеродерма и умственная отсталость 97 
Лентиго множественных синдром 101 
Маринеску — Шегрена синдром ПО 
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Маршала синдром 1 1 1 
Мегалокорнеа и умственной отсталости 
синдром 1 1 3 

Мезомелическая дисплазия, тип Вернера 113 

— — — Лангера 1 14 

— — — Нивергельта 114 
Метатропная дисплазия 117 
Метахондроматоз 1 1 7 
Микротия-атреэия 119 

Миотония хондродистрофическая 125 
Муколипидоз, типы 1, II, III, 128, 129 
Мукополисахаридоз, типы IV, VII 132, 134 
Нефронофтиз с ретинопатией 145 
Нунан синдром 149 

Окуло-мандибуло-фациальный синдром 1 53 
Окуло-церебро-ренальный синдром 154 
Остеогенез несовершенный 157 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Пероксидазы щитовидной железы дефицит 
169 

Пикнодизостоз 170 
Прогерия 180 

Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Птеригиумов множественных синдром 184 
— Рассел а — Сильвера синдром 187 
Робинова синдром 192 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Секкеля синдром 197 
Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Спондилокостальная дисплазия 204 
Спондилоэпифизарная дисплазия врожден- 
ная 204 

Сферофакии-брахидактилии синдром 206 
Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип I 

213 

Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный варфариновый синдром 219 
Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

— — — Шмида 229 

— — — Янсена 229 

— — — с тимолимфопенией 228 

— точечная, тип Кондради — Хюнермана 230 

— — — ризомелический 231 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы 18р— синдром 247 

— X моносомии синдром 251 
Черепно-лицевой дизостоз с диафизарной 
гиперплазией 257 
Швахмана синдром 258 
Щитовидной железы дисгенезия 260 
Эпифизарная дисплазия множественная 273 

2. Лицо 

Губа тонкая верхняя 
Базана синдром 29 

Гипоплазии бедра и необычного лица синд- 
ром 53 

Корнелии де Ланге синдром 91 
Синостозы множественные и проводящая глу- 
хота 201 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип II 

214 

Хромосомы 10ц + синдром 240 

— 1 Ія— синдром 241 

— 14ц— синдром 243 

— 18я— синдром 246 


Губы толстые 
Коффина — Лоури синдром 92 
Коффина — Сириса синдром 93 
Лепречаунизм 102 
Опица — Каведжиа синдром 1 55 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

Эндокринная неоплазия множественная, тип 
III 268 

Лицо круглое 
Аарскога синдром 5 

Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 

Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Хромосомы 5р— синдром 237 

— 10ц + синдром 240 
Щитовидной железы дисгенезия 260 

Лицо плоское 
Кампомелическая дисплазия 80 
Книста болезнь 87 
Ларсена синдром 98 
Миотония хондродистрофическая 125 
Спондилоэпифизарная дисплазия врожден- 
ная 204 

Хондродисплазия точечная, тип Конради — 
Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Хромосомы 10я+ синдром 240 

— 18я — синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Лицо «треугольное» 

Лентиго множественных синдром 101 
Остеогенез несовершенный 157 
Рассела — Сильвера синдром 187 

Макростомия 
Книста болезнь 87 
Лепречаунизм 102 

Нижнечелюстно-лицевой дизостоз 146 
Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 
Опица — Каведжиа синдром 155 
Синдром С 199 

Фетальный гидантоиновый синдром 220 
Хромосомы 1 8р — синдром 247 
Щитовидной железы дисгенезия 260 

Микростомия 

Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Кранио-карпо-тарзальная дисплазия 94 
Миотония хондродистрофическая 125 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Рассела — Сильвера синдром 1 87 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Фацио-кардиомелический синдром 218 
Ханхарта синдром 226 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— синдром 243 
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— і(18р) синдром 246 

Эктодермальная дисплазия, тип Рэппа — 
Ходжкина 262 

Нос, аномальная форма 
Акроцефалосиндактилии 14 
Базана синдром 29 
Блефароназофациальный синдром 31 
Боуэна — Конради синдром 32 
Вернера синдром 35 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Карликовость Леви 82 
Коффина — Лоури синдром 92 
Лепречаунизм 102 

Окуло-мандибуло-фациальный синдром 1 53 
Паллистера \Ѵ-синдром 163 
Почек агенезия двусторонняя 177 
Почек, гениталий и среднего уха аномалии 
178 

Прогерия 180 

Рото-лице-пальцевой синдром, типы I и 
II 194, 195 

Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Секкеля синдром 197 
Сифилис врожденный 201 
Срединной расщелины лица синдром 205 
Трихо-рино-фалангеальный синдром, типы I 
и II 213, 214 

Фронтометафизарная дисплазия 224 
Хондродистрофия с полидактилией, тип 
Маевского 232 
Хромосомы 4р— синдром 

— 14я + синдром 243 

— і(18р) синдром 246 

Череп в форме трилистника 254 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

Нос короткий с вывернутыми 
вперед ноздрями 
Аарскога синдром 5 
Акродизостоз 1 1 
Вилльямса синдром 36 
Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 

Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
___ Корнелии де Ланге синдром 91 
Коффина — Лоури синдром 92 
Маршалла синдром 1 1 1 
Мукополисахаридоз, тип VII 134 
Робинова синдром 192 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Фетальный гидантоиновый синдром 220 
Хромосомы 11ц— синдром 241 

— 1 Ія трисомии синдром 241 

— 21 трисомии синдром 247 

Носа и крыльев носа гипоплазия 
Базана синдром 29 

Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 

Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 


Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Кранио-карпо-тарзальная дисплазия 94 
Криптофтальм 96 
Митенса — Вебера синдром 125 
Робертса синдром 191 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип I 194 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Срединной расщелины лица синдром 205 
Фетальный варфариновый синдром 219 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

Углы рта опущенные 
Рассела — Сильвера синдром 187 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— 9р+ синдром 239 

— 14я+ синдром 243 

Фильтр аномальный 
Аарскога синдром 5 
Базана синдром 29 
Блефароназофациальный синдром 31 
Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 

Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Голопрозэнцефалия 66 

Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 

Корнелии де Ланге синдром 91 
Кохена синдром 94 

Кранио-карпо-тарзальная дисплазия 94 
Мардена — Уолкера синдром 109 
Робинова синдром 192 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Тимуса агенезия 209 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, типы I 
и II 213, 214 

Хромосомы 4р + синдром 236 

— 4р— синдром 236 

— 9р + синдром 239 

— 1 1 я — синдром 241 

— 1 ІЯ трисомии синдром 241 

Черты лица грубые 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Коффина — Сириса синдром 93 
Лепречаунизм 102 
Маннозидоз 109 

Муколипидоз, типы I, II, III 128, 129 
Мукополисахаридоз, типы I, VI, VII 129, 134 
Пахидермопериостоз 167 

Ямочки на нижней губе 
Птеригиума подколенного синдром 183 
Расщелина губы или неба и ямки на нижней 
губе 189 

II. Кожа и подкожная клетчатка, волосы, 
ногти 

Алопеция, редкие волосы 
Акро дерматит энтеропатический 10 
Базана. синдром 29 
Вернера синдром 35 

Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
45 
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Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Дискератоз врожденный 77 
Дубовица синдром 78 
Йода транспорта дефект 79 
Карликовость Ларона 82 
Карликовости, церебральной атрофии, генера- 
лизованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 
Коккейна синдром 89 
Коффина — Сириса синдром 93 
Недержание пигмента 140 
Облысение гнездное 151 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Прогерия 180 

Расщелина губы и неба, эктодермальная 
дисплазия и синдактилия 189 
Робертса синдром 191 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип 1 194 
Секкеля синдром 197 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, типы 
1, II 213, 214 

Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

— — с тимолимфопенией 228 

— точечная, тип Конради — Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы 18р— синдром 247 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 

261 

— — гидротическая 262 

— — тип Рэппа — Ходжкина 262 
Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 

расщелины губы и неба синдром 265 
Эндокринопатии и кандидоза синдром 269 

Волосы, аномалии структуры 
Волосо-зубо-костный синдром 39 
Волос скрученных — глухоты синдром 39 
Менкеса синдром 1 16 

Гемангиомы и телеангиэктазии 
Атаксия-телеангиэктазия 25 
Блума синдром 31 
Гемангиоматоз печени 43 
Гемангиомы и тромбоцитопении синдром 44 
Гемигипертрофия 44 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Клиппеля — Треноне — Вебера синдром 86 
Ксеродерма пигментная 96 
Муколипидоз, тип II 128 
Невуса красно-голубого пузырчатого синд- 
ром 139 

Робертса синдром 191 
Ротмунда — Томсона синдром 194 
Телеангиэктазия геморрагическая врожден- 
ная 207 

Хромосомы 4р— синдром 236 
Энхондроматоз и гемангиомы 270 

Г иперкератоз 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Десен фиброматоз, тип Коудена 72 
Дискератоз врожденный 77 
Пахионихия врожденная 168 
Ротмунда — Томсона синдром 194 


Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

— — гидротическая 262 
Эпидермолиз буллезный 271 
Эритрокератодермия вариабельная 273 

Г ипертрихоз 

Гипертрихоз врожденный универсальный 52 
Десен фиброматоз, тип Коудена 72 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Мукополисахаридоз, тины I, II 129, 131 
Порфирия пестрая 176 

— эритропоэтическая 176 
Эпидермолиз буллезный 271 

Гирсутизм 

Коффина — Сириса синдром 93 
Лепречаунизм 102 

Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Нунан синдром 149 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 

Г и п е р р а с т я ж и м о с т ь кожи 
Карликовость пангипопитуитарная 83 
Кожа вялая 87 

Псевдоксантома эластическая 182 
Хондродисплазия метафизарная с тимолим- 
фопенией 228 

Хромосомы 11ц трисомии синдром 241 
Элерса — Данлоса синдром 266 

Крыловидные складки 
Лентиго множественных синдром 101 
Нунан синдром 149 

Птеригиумов множественных синдром 184 
Хромосомы X моносомии синдром 251 

Липоатрофия, снижение или 
отсутствие подкожного 
жирового слоя 
Вернера синдром 35 

Клиппеля — Тренона — Вебера синдром 86 
Коккейна синдром 89 
Лепречаунизм 102 

Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Марфана синдром 1 10 
Прогерия 180 

Хромосомы 18 трисомии синдром 245 

Невусы, липомы, фибромы 
Альбинизм глазо-кожный тиразиназопози- 
тивный 17 

— — с геморрагическим диатезом и пигмен- 
тацией ретикулоэндотелиальных клеток 18 

Базально-клеточного невуса синдром 28 
Беквита — Видемана синдром 30 
Гемигипертрофия 44 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Десен фиброматоз, тип Коудена 72 
Невус пламенеющий 139 
Нейрокожный меланоз 141 
Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 152 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Синдром N 200 
Туберозный склероз 215 
Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 
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Ногтей гипоплазия или 
дисплазия 

Акродерматит энтеропатический 10 
Базана синдром 29 
Волосо-зубо-костный синдром 39 
Глухота и онихо дистрофия, доминантная 
форма 62 

— — рецессивная форма 63 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Дискератоз врожденный 77 

Кожи аплазия локальная, пузырчатка и ано- 
малии ногтей 89 

Колобома желтого пятна и брахидактилия 
91 

Коффина — Сириса синдром 93 
Ногтей дисгенезия и гиподонтия 148 
Ногтей-надколенника синдром 148 
Облысение гнездное 151 
Пахионихия врожденная 168 
Прогерия 180 

Расщелина губы и неба, эктодермальная 
дисплазия и синдактилия 189 
Робертса синдром 191 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип I 
213 

Фетальный гидантоиновый синдром 220 
Хондродистрофия метафизарная с тимо- 
лимфопенией 228 

Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы 9р+ синдром 239 

— 18 трисомии синдром 245 

— X моносомии синдром 251 
Эктодермальная дисплазия гидротическая 262 

— — тип Рэппа — Ходжкина 262 
Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 

расщелины губы и неба синдром 265 
Эпидермолиз буллезный 271 

Пигментации нарушение 
Альбинизм глазо-кожный тиразиназопози- 
тивный 17 

— — тиразиназонегативный 16 

— — с геморрагическим диатезом и пигмен- 
тацией ретикулоэндотелиальных клеток 18 

— — неполный 16 
Атаксия-телеангиэктазия 25 
Блума синдром 31 

Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и альби- 
низм 34 

Ваарденбурга синдром 34 
Витилиго 38 
Гемохроматоз 47 
Гоше болезнь 69 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Дискератоз врожденный 77 
Ксеродерма пигментная 96 
Ксеродерма и умственная отсталость 97 
Лентиго множественных синдром 101 
Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Недержание пигмента 140 
Нейрофиброматоз 142 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Полипоз кишечника, тип II 175 
Порфирия пестрая 176 

— эритропоэтическая 176 
Прогерия 180 


Рассела — Сильвера синдром 187 
Туберозный склероз 215 
Фиброматоз десен, депигментация и микро- 
фтальмия 223 

Фиброзная дисплазия полиостотическая 222 
Хромосомы 1 8р — синдром 247 

— X моносомии синдром 251 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 

261 

— — гидротическая 262 

Эндокринная неоплазия множественная, 
тип III 268 
Энхондроматоз 269 
Эпидермолиз буллезный 271 

Пилонидальные кисты и ямки 
Акроцефалополисиндактилии 12 
Блума синдром 31 
Дубовица синдром 78 
Робинова синдром 192 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Хромосомы 4р— синдром 236 

Потоотделения нарушение 
Базана синдром 29 
Дизавтономия семейная 76 
Дискератоз врожденный 77 
Коккейна синдром 89 
Мелкерсона — Розенталя синдром 1 16 
Пахидермопериостоз 167 
Фукозидоз 225 

Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

— — тип Рэппа — Ходжкина 262 
Эпидермолиз буллезный 271 

Поперечная ладонная складка 
Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Лиссэнцефалии синдром 106 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— 5р— синдром 237 

— 9р+ синдром 239 

— 10я+ синдром 240 

— 13 трисомии синдром 242 

— 18 трисомии синдром 245 

— 1 8я — синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 

— X моносомии синдром 251 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 

Утолщение кожи, ихтиоз, 
склеродермия 
Атаксия-телеангиэктазия 25 
Блума синдром 31 
Вернера синдром 35 

Глухота нейросенсорная и атопический дер- 
матит 64 

Ихтиоза врожденного, олигофрении и эпилеп- 
сии синдром 80 

Мукополисахаридоз, типы I, II 129, 131 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Пахидермопериостоз 167 
Порфирия пестрая 176 
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Прогерия 180 
Туберозный склероз 215 
Фукозидоз 225 

Хондродисплазия метафизарная с тимолим- 
фопенией 228 

— точечная, тип Конради — Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Шегрена — Ларсена синдром 259 

Повышенная фоточувствитель- 
ность кожи 
Блума синдром 31 
Витилиго 38 
Коккейна синдром 89 
Ксеродерма пигментная 96 
Порфирия пестрая 176 

— эритропоэтическая 176 
Прогерия 180 
Хартнапа болезнь 225 

Экзематозное изменение кожи 
Гранулематозная болезнь хроническая с 
Х-сцепленным типом наследования 70 
Дубовица синдром 78 

Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

III Костно-суставная система 

1. Череп 

Гидроцефалия 
Гидроцефалия 50 
Меккеля синдром 115 
Токсоплазмоз врожденный 210 
Туберозный склероз 215 
Фетальный аминоптериновый синдром 219 

— синдром краснухи 220 
Хиппеля — Линдау синдром 227 

Затылок выступающий или 
плоский 
Ахондроплазия 28 
Беквита — Видемана синдром 30 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Микроцефалия 120 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Пикнодизостоз 170 

Хромосомы 18 трисомии синдром 245 

— 21 трисомии синдром 247 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Черепно-ключичный дизостоз 255 

Лоб скошенный 
Дубовица синдром 78 
Меккеля синдром 1 1 5 
Микроцефалия 120 

Микроцефалии, нормального интеллекта, не- 
обычного лица, иммунного дефицита и 
риска малигнизации лимфоретикулярной 
системы синдром 122 
Мозго-глазо- лице-скелетный синдром 126 
Ноя — Лаксовой синдром 149 

Лобные бугры выступающие 
Акроцефалосиндактилии 14 
Базально-клеточного невуса синдром 28 


Волосо-зубо-костный синдром 39 
С М| -ганглиозидоз, I тип, 41 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Гипохондроплазия 56 
Карликовость танатофорная 83 
Ларсена синдром 98 
Маннозидоз 109 
Маршалла синдром 1 1 1 

Мегалокорнеа и умственной отсталости 
синдром 113 

Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Остеопетроз доминантный 158 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Пикнодизостоз 170 

Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии 175 

Робинова синдром 192 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Хондродисплазия метафизарная, тип Шмида 
229 

Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

— Юр + синдром 240 

— 11р+ синдром 241 

— фрагильной X синдром 249 
Черепно-ключичный дизостоз 255 

Макроцефалия 

Асфиксическая дистрофия грудной клетки 25 
Ахондрогенез, тип Лангера — Салдино 26 
Ахондроплазия 28 

Гигантизма церебрального синдром 49 

Гликогеноз, тип I 59 

Глухота с метафизарным дизостозом 66 

Кампомелическая дисплазия 80 

Клиппеля — Тренона — Вебера синдром 86 

Мукополисахаридоз, тип I и II 120 

Остеопетроз рецессивный 159 

Робинова синдром 192 

Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

Микроцефалия 
Блума синдром 31 

Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Диастрофическая дисплазия 73 
Диггве — Мельхиор— Клаусена синдром 75 
Дубовица синдром 78 

Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 

Клиппеля — Треноне — Вебера синдром 86 
Коккейна синдром 89 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Ксеродерма и умственная отсталость 97 
Ленца синдром 102 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Лоуренса — Муна — Барде — Билля синдром 
108 

Мегалокорнеа и умственной отсталости 
синдром 1 1 3 
Меккеля синдром 115 
Микроцефалия 120 

Микроцефалии, глубокой умственной отста- 
лости, спастической диплегии, отсутствия 
брюшных рефлексов синдром 121 

— нормального интеллекта, необычного 
лица, иммунного дефицита и риска 
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малигнизации лимфоретикулярной системы 
синдром 122 

Мозго-глазо- лице-скелетный синдром 126 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Расщелина губы/неба, аномалии больших 
пальцев кисти, микроцефалия 188 
Ренпеннинга синдром 190 
Робертса синдром 191 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип I 194 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Секкеля синдром 197 
Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Токсоплазмоз врожденный 210 
Фетальный алкогольный синдром 218 

— гидантоиновый синдром 220 

— синдром краснухи 220 

— радиационный синдром 221 

— цитомегаловирусный синдром 221 
Хондродисплазия точечная, ризомелический 

тип 231 

Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 4р— синдром 236 

— 5р— синдром 237 

— 9р+ синдром 239 

— г(9) синдром 240 

— 10ц + синдром 240 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 13ц— синдром 243 

— 13 трисомии синдром 242 

— 14ц+ синдром 243 

Хромосомы 18 трисомии синдром 245 

— 18ц— синдром 246 

— 1 8р — синдром 247 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 21ц— синдром 248 

— 22ц— (или 22г) синдром 249 
Церебро-косто-мандибулярный синдром 253 

Надбровные дуги выступающие 
Коффина — Лоури синдром 92 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

Переносица запавшая 

Акродизостоз 1 1 
Акроцефалосиндактилии 14 
Ахондроплазия 28 
Кампомелическая дисплазия 80 
Карликовость Ларона 82 

— танатофорная 83 
Маннозидоз 109 

Мардена — Уолкера синдром 109 
Маршалла синдром 1 1 1 
Мозго-глазо-лице-скелегный синдром 126 
Мукополисахаридоз, типы 1, VII 129, 134 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Сифилис врожденный 201 
Хондродисплазия точечная, тип Конради — 
Хюнермана 230 

Хондродисплазия точечная, ризомелический 
тип 231 


Хромосомы 4р + синдром 236 

— 10ц 4- синдром 240 

— 13 трисомии синдром 242 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 

261 

— — тип Рэппа — Ходжкина 262 

Переносица широкая 
Аарскога синдром 5 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Блефаро-назо-фациальный синдром 31 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Ваарденбурга синдром 34 
Дубовица синдром 78 
Ноя - Лаксовой синдром 149 
Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии 175 

Расщелина губы/неба, аномалии больших 
пальцев кисти и микроцефалия 188 
Ригера синдром 191 
Робинова синдром 192 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип II 194 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Склеростеоз 202 

Срединной расщелины лица синдром 205 
Фетальный аминоптериновый синдром 219 

— гидантоиновый синдром 220 
Хондродисплазия метафизарная, тип Янсена 

229 

Хромосомы 5р— синдром 237 

— 13ц— синдром 243 

— 21ц— синдром 248 

Родничков закрытие позднее 
Аазе синдром 5 
Остеодисплазия 158 
Пикнодизостоз 170 
Прогерия 180 

Рассела — Сильвера синдром 187 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Щитовидной железы дисгенезия 260 

Форма черепа аномальная 
Акродизостоз 1 1 
Акроцефалополисиндактилии 12 
Акроцефалосиндактилии 14 
Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Блума синдром 31 
Боуэна — Конради синдром 32 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Волосо-зубо-костный синдром 39 
Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Гигантизма церебрального синдром 49 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Гипофосфатазия 55 
Гипофосфатемия 55 
Гипохондроплазия 56 
Гомоцистинурия 67 
Карликовость Леви 82 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Краниосиностоз 96 

Лоуренса — Муна — Барде — Билля синдром 
108 

Марфана синдром ПО 

Мукополисахаридоз, типы I, II, IV 129, 
131, 132 
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Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Сферофакии-брахидактилии синдром 206 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— 9р+ синдром 239 

— г(9) синдром 240 

— 10р+ синдром 240 

— 11ц — синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ц— синдром 243 

— 18 трисомии синдром 245 

— і(18р) синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Череп в форме трилистника 254 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Черепно-лицевой дизостоз с диафизарной 

гиперплазией 257 

Челюсти, аномалии 
Аарскога синдром 5 
Акродизостоз 1 1 

Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Акроцефалополисиндактилии 12 
Акроцефалосиндактилии 14 
Ахондроплазия 28 

Базально-клеточного невуса синдром 28 
Беквита — Видемана синдром 30 
Боуэна — Конради синдром 32 
Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и альби- 
низм 34 

Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Вилльямса синдром 36 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Гипоплазии бедра и необычного лида 
синдром 53 

Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Десен фиброматоз, тип Коудена 72 
Дубовица синдром 78 
Кампомелическая дисплазия 80 
Карликовость Ларона 82 

Карликовости, церебральной атрофии и гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 
Коккейна синдром 89 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Кохена синдром 94 
Кранио-карпотарзальная дисплазия 94 
Лентиго множественных синдром 101 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Маннозидоз 109 

Мардена — Уолкера синдром 109 
Мегалокорнеа и умственной отсталости синд- 
ром 113 

Мезомелическая дисплазия, тип Лангера 1 14 
Меккеля синдром 115 
Микросомия гемифациальная 118 
Микроцефалии, нормального интеллекта, не- 
обычного лица, иммунного дефицита и 
риска малигнизации лимфоретикулярной 
системы синдром 122 
Миотония хондродистрофическая 125 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 


Мукополисахаридоз, тип V 133 
Нижнечелюстно- лицевой дизостоз 146 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Нунан синдром 149 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Остеодисплазия 1 58 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Пикнодизостоз 170 
Почек агенезия двусторонняя 177 
Почек, гениталий и среднего уха аномалии 
178 

Прогерия 180 

Прогнатизм мандибулярный 181 
Пьера — Робена аномалад 185 
Ригера синдром 191 
Робертса синдром 191 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип 1 194 
Секкеля синдром 197 
Синдром С 199 
Склеростеоз 202 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Сферофакии-брахидактилии синдром 206 
Тимуса агенезия 209 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, типы I, 
II 213, 214 

Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный алкогольный синдром 218 

— аминоптериновый синдром 219 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Ханхарта синдром 226 

Хондродисплазия метафизарная, тип Янсена 
229 

Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 4р— синдром 236 

— 5р— синдром 237 

— г(9) синдром 240 

— 10р+ синдром 240 

— 10ц + синдром 240 

— 11ц— синдром 241 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 13ц— синдром 243 

— 13 трисомии синдром 242 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром 245 

— 1 8р — синдром 247 

— 21ц— синдром 248 

— фрагильной X синдром 249 

— X моносомии синдром 251 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Церебро-косто-мандибулярный синдром 253 
Черепно-лицевой дизостоз 256 

— — с диафизарной гиперплазией 257 
Эктодермальная дисплазия, тип Рэппа — 

Ходжкина 262 

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 

2. Грудная клетка и позвоночник 

Воронкообразная или килевид- 
ная деформация грудины 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Гипохондроплазия 56 
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Гомоцистинурия 67 
Десен фиброматоз, тип Коудена 72 
Диггве — Мельхиор — Клаусена синдром 75 
Коккейна синдром 89 
Коффина — Лоури синдром 92 
Лентиго множественных синдром 101 
Мардена — Уолкера синдром 109 
Марфана синдром 1 10 
Миотония хондродистрофическая 125 
Митенса — Вебера синдром 125 
Мукополисахаридоз, типы I, II, IV, VII 
129, 131, 132, 134 

Мышечная дистрофия лице-плече-лопаточная 
136 

Опица — Каведжиа синдром 155 
Остеогенез несовершенный 157 
Остеопороз ювенильный идиопатический 161 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Синдром N 200 

Спондилоэпифизарная дисплазия врожден- 
ная 204 

Фетальный алкогольный синдром 218 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Холта — Орама синдром 227 
Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

— 18р— синдром 247 

— 21 трисомии синдром 247 

— X моносомии синдром 251 
Элерса — Данлоса синдром 266 
Эндокринная неоплазия множественная, 

тип 111 268 

Кифоз, лордоз, сколиоз 
Аарскога синдром 5 
Артрогрипоз 22 

Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Ахондроплазия 28 

Базально-клеточного невуса синдром 28 

Вилльямса синдром 36 

С м -ганглиозидоз, тип I 41 

Глухота с метафизарным дизостозом 66 

Гомоцистинурия 67 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 

Десен фиброматоз, тип Коудена 72 

Диастрофическая дисплазия 73 

Диггве — Мельхиор — Клаусена синдром 75 

Дизавтономия семейная 76 

Кампомелическая дисплазия 80 

Книста болезнь 87 

Коккейна синдром 89 

Коффина — Лоури синдром 92 

Кохена синдром 94 

Кранио-карпотарзальная дисплазия 94 

Ларсена синдром 98 

Маннозидоз 109 

Мардена — Уолкера синдром 109 
Маринеску — Шегрена синдром 1 10 
Марфана синдром 1 10 

Мезомелическая дисплазия, тип Лангера 114 
Метатропная дисплазия 117 
Миотония хондродистрофическая 125 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Муколипидоз, типы II, III 128, 129 
Мукополисахаридоз, типы I, IV, VI, VII 


129, 132, 134 

Мышечная дистрофия лице-плече-лопаточная 
136 

— — псевдогипертрофическая взрослая 137 

— — — детская 137 
Нунан синдром 149 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 152 
Опица — Каведжиа синдром 155 
Остеогенез несовершенный 157 
Остеодисплазия 158 

Остеопороз ювенильный идиопатический 161 
Почечный канальцевый синдром де Тони — 
Дебре — Фанкони 179 
Прогерия 180 

Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Секкеля синдром 197 
Синдром N 200 

Спондилоэпифизарная дисплазия врожденная 
204 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип II 
214 

Фронтометафизарная дисплазия 224 
Холта — Орама синдром 227 
Хондродисплазия метафизарная, тип Шмида 
229 

— — — Янсена 229 

— точечная, тип Конради — Хюнермана 230 
Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 5р— синдром 237 

— 8 трисомии синдром 238 

— 9р + синдром 239 

— 10ц + синдром 240 

— 14 проксимального отдела длинного пле- 
ча частичной трисомии синдром 244 

— 1 8р — синдром 247 

— 21ц— синдром 248 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Шпренгеля деформация 259 
Элерса — Данлоса синдром 266 
Эндокринная неоплазия множественная, тип 

111 268 

Ключиц гипоплазия 
Кампомелическая дисплазия 80 
Пикнодизостоз 170 
Холта — Орама синдром 227 
Хромосомы 11ц трисомии синдром 241 
Черепно-ключичный дизостоз 255 

Позвонков аномалии 
Аарскога синдром 5 

Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Ассоциация ѴАТЕК 24 
Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 

Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Дизостеосклероз 76 
Кампомелическая дисплазия 80 
Карликовость танатофорная 83 
Книста болезнь 87 
Коккейна синдром 89 
Ларсена синдром 98 
Маннозидоз 109 
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Маршалла синдром 1 1 1 
Метатропная дисплазия 117 
Муколипидоз, тип 111 129 
Мукополисахаридоз, типы I, IV, VII 129, 
132, 134 

Нунан синдром 149 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 
Остеогенез несовершенный 1 57 
Остеопороза и псевдоглиомы синдром 160 
Птеригиумов множественных синдром 184 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Робинова синдром 192 
Спондилокостальная дисплазия 204 
Спондилоэпифизарная дисплазия врожден- 
ная 204 

Фронтометафизарная дисплазия 224 
Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

— точечная, тип Конради — Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 
Шпренгеля деформация 259 

Ребер дефекты 

Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Асфиксическая дистрофия грудной клетки 25 
Ахондрогенез, тип Паренти — Фраккаро 27 

— — Лангера — Салдино 26 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Гипофосфатазия 55 

Карликовость танатофорная 83 
Метатропная дисплазия 1 1 7 
Мукополисахаридоз, тип I 129 
Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 152 
Поланда синдром 172 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Секкеля синдром 197 
Спондилокостальная дисплазия 204 
Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип II 
214 

Хондродистрофия с полидактилией, тип 
Маевского 232 

— — — — Салдино — Нунан 233 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного пле- 
ча частичной трисомии синдром 244 

— і(18р) синдром 246 

Церебро-косто-мандибулярный синдром 253 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Шпренгеля деформация 259 

Шея короткая 

Ахондрогенез, тип Лангера — Салдино 26 

— — Паренти — Фраккаро 27 
Гликогеноз, тип I 59 

Йода транспорта дефект 79 
Микроцефалии, нормального интеллекта, не- 
обычного лица, иммунного дефицита и 
риска малигнизации лимфоретикулярной 
системы синдром 122 
Миотония хондродистрофическая 125 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Муколипидоз, тип II 128 
Мукополисахаридоз, типы I, II, IV, V 129, 
131, 132,. 133 


Ноя — Лаксовой синдром 149 
Нунан синдром 149 
Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Спондилокостальная дисплазия 204 
Фетальный варфариновый синдром 219 
Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 5р— синдром 237 

— 8 трисомии синдром 238 

— 9р+ синдром 239 

— 1 0ч -У синдром 240 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ч— синдром 243 

— 14ч+ синдром 243 

— 14 проксимального отдела длинного пле- 
ча трисомии синдром 244 

— г(9) синдром 240 

— 18 трисомии синдром 245 

— 1 8р — синдром 247 

— 21 трисомии синдром 247 

— X моносомии синдром 251 

3. Конечности 

Арахнодактилия 
Мардена — Уолкера синдром 109 
Марфана синдром ПО 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

Первого пальца гипоплазия 
или аплазия, трехфаланговый 
первый палец 
Аазе синдром 5 

Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Ассоциация ѴАТЕК 24 
Лучевой кости дефекты 109 
Мезомелическая дисплазия, тип Вернера 113 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Расщелина губы/неба, аномалии больших 
пальцев кисти и микроцефалия 188 
Ротмунда — Томсона синдром 194 
Секкеля синдром 197 
Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Холта — Орама синдром 227 
Хромосомы 1 Зч — синдром 243 

Большой палец кисти или стопы 
Ларсена синдром 98 
Опица — Каведжиа синдром 155 
Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии 175 

Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Хромосомы 11р+ синдром 241 

Б р а х и д а к т и л и я, маленькие кисти 
и стопы 
Аарскога синдром 5 
Акродизостоз 1 1 
Акроцефалосиндактилии 14 
Брахидактилия 33 

Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и 
альбинизм 34 

С м -ганглиозидоз, тип 1 41 
Диггве — Мельхиор — Клаусена синдром 75 
Диастрофическая дисплазия 73 
Карликовость Ларона 82 

— танатофорная 83 

Колобома желтого пятна и брахидактилия 91 
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Миозит оссифицирующий 123 
Поланда синдром 172 
Прадера — Вилли синдром 180 
Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Робинова синдром 192 

Рото-лице-пальцевой синдром, типы 1, II 
194, 195 

Синдром С 199 

Синостозы множественные и проводящая 
глухота 201 

Сферофакии-брахиморфии синдром 206 
Трихо-рино-фалаш сальный синдром, тип II 
214 

Фетальный алкогольный синдром 218 
Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

Хромосомы 21 трисомии синдром 247 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-лицевой дизостоз с диафизарной 
гиперплазией 257 
Эктродактилия 263 

Эпифизарная дисплазия множественная 273 

Камптодактилия 
Боуэна — Конради синдром 32 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Кранио-карпотарзальная дисплазия 94 
Ларсена синдром 98 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Паллистера синдром 163 

— \Ѵ-синдром 163 

Рото-лице-пальцевой синдром, тип I 194 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

— 1 Ос} Т синдром 240 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного пле- 
ча частичной трисомии синдром 244 

Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Клинодактилия V пальца 
Аарскога синдром 5 
Боуэна — Конради синдром 32 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Паллистера синдром 163 

— ѴѴ-синдром 163 

Почек, гениталий и среднего уха аномалии 
178 

Рассела — Сильвера синдром 187 
Рото-лице-пальцевой синдром, типы I, II 
194, 195 

Секкеля синдром 197 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип II 
214 

Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный алкогольный синдром 218 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Холта — Орама синдром 227 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

— 9р+ синдром 240 

— 1 0ц -)- синдром 240 

— 11ц — синдром 241 


— 13ц— синдром 243 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 1 8р — синдром 247 

— 21 трисомии синдром 247 

— 21ц— синдром 248 

— 22ц— (или 22г) синдром 249 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Эктродактилия 263 

Коленной чашечки дисплазия 
или гипоплазия 
Коффина — Сириса синдром 93 
Мезомелическая дисплазия, тип Вернера 113 
Ногтей-надколенника синдром 148 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

Конечностей искривление 
Гипофосфатазия 55 
Гипофосфатемия 55 
Гипохондроплазия 56 
Диастрофическая дисплазия 73 
Дисхондростеоз 97 
Кампомелическая дисплазия 80 
Мезомелическая дисплазия, тип Рейн- 
хардта — Пфейффера 115 
Мукополисахаридоз, тип IV 132 
Остеогенез несовершенный 157 
Остеодисплазия 158 

Остеопороза и псевдоглиомы синдром 160 
Остеопороз ювенильный идиопатический 161 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Паллистера \Ѵ-синдром 163 
Почечный канальцевый ацидоз 178 
Почечный канальцевый синдром де Тони — 
Дебре — Фанкони 179 
Рахит витамин Э зависимый 189 
Сифилис врожденный 201 
Тирозинемия 210 

Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

— — — Шмида 229 

— — — Янсена 229 

— экзостозная 232 

Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы X моносомии синдром 251 
Энхондроматоз 269 

— и гемангиомы 270 

Конечностей укорочение 
Акродизостоз 1 1 

Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Акроцефалополисиндактилии 12 
Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Ахондрогенез, тип Лангера — Салдино 26 

— — Паренти — Фраккаро 27 
Ахондроплазия 28 

Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 
Гипохондроплазия 56 
Глухота с метафизарным дизостозом 66 
Диастрофическая дисплазия 73 
Дисхондростеоз 77 
Кампомелическая дисплазия 80 
Карликовость танатофорная 83 
Книста болезнь 87 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Коффина — Лоури синдром 92 
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Мезомелическая дисплазия, тип Вернера 1 1 3 

— — — Лангера 1 14 

— — — Нивергельта 114 

— — — Рейнхардта — Пфейффера 115 
Метатропная дисплазия 117 
Митенса — Вебера синдром 125 
Остеогенез несовершенный 157 
Паллистера синдром 163 

— \Ѵ-синдром 163 
Робертса синдром 191 
Робинова синдром 192 
Синдром С 199 
Синдром РРЕІ 200 

Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный аминоптериновый синдром 219 

— варфариновый синдром 219 
Фиброзная дисплазия полиостотическая 220 
Ханхарта синдром 226 

Холта — Орама синдром 227 
Хондродисплазия метафизарная с тимолим- 
фопенией 228 

— — тип Маккьюсика 228 

— — — Янсена 229 

— точечная, тип Конради — Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 

— с полидактилией, тип Маевского 232 

— — — — Салдино — Нунан 233 

— экзостозная 232 

Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы 1 8р — синдром 247 

— 21 трисомии синдром 247 
Черепно-лицевой дизостоз с диафизарной 

гиперплазией 257 
Энхондроматоз 269 

— и гемангиомы 270 

Эпифизарная дисплазия множественная 273 
Косолапость 

Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 

Диастрофическая дисплазия 73 
Кампомелическая дисплазия 80 
Кранио-карпотарзальная дисплазия 94 
Ларсена синдром 98 
Ленца синдром 102 
Мукополисахаридоз, тип VII 1 34 
Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 152 
Опица — Каведжиа синдром 155 
Робертса синдром 191 
Секкеля синдром 197 
Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный аминоптериновый синдром 219 
Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

Хромосомы 4р— синдром 236 

— 13ц— синдром 243 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 14ц+ синдром 243 

— 18ц— синдром 246 

— 21ц— синдром 248 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

Лучевой кости гипоплазия 
или а ц л а з и я 
Аазе синдром 5 


Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Ассоциация ѴАТЕК 24 
Лучевой кости дефекты 109 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Секкеля синдром 197 

Тромбоцитопения с отсутствием лучевой 
кости 214 

Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Холта — Орама синдром 227 
Хромосомы 14 проксимального отдела длин- 
ного плеча частичной трисомии синдром 
244 

Метакарпальных и/или 
метатарзальных костей 
гипоплазия 

Базально-клеточного невуса синдром 28 
Брахидактилия 33 

Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 
Кохена синдром 94 
Лучевой кости дефекты 109 
Паллистера синдром 163 
Расщелина губы/неба, аномалии большие 
пальцев кисти и микроцефалия 188 
Синостозы множественные и проводящая 
глухота 201 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип 1 
213 

Холта — Орама синдром 227 
Хромосомы 5р— синдром 237 

— X моносомии синдром 251 

Полидактилия 
Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Акроцефалополисиндактилии 12 
Ассоциация ѴАТЕК 24 
Дермальная фокальная гипоплазия 71 
Ленца синдром 102 

Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Мезомелическая дисплазия, тип Вернера 113 
Меккеля синдром 115 
Паллистера синдром 163 
Полидактилия 173 

Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии 175 

Рото-лице-пальцевой синдром, тип II 195 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Хондродистрофия с полидактилией, тип 
Маевского 232 

- — — — Салдино — Нунан 233 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 

Синдактилия 
■Аарскога синдром 5 
Акроцефалополисиндактилии 12 
'Акроцефалосиндактилии 14 
Ассоциация ѴАТЕК 24 
Блефароназофациальный синдром 31 
Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
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Криптофтальм 96 
Ленца синдром 102 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Поланда синдром 172 

Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии 175 

Птеригиума подколенного синдром 183 
Расщелина губы и неба, эктодермальная 
дисплазия и синдактилия 189 
Робертса синдром 191 

Рото-лице-пальцевой синдром, типы 1, II 
194, 195 

. Синдактилия 198 
Склеростеоз 202 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Ханхарта синдром 226 
Хромосомы 9р4- синдром 239 

— 1 0^ + синдром 240 

— 1 8р — синдром 247 

— 22ц— (или 22г) синдром 249 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 

расщелины губы и неба синдром 265 

Суставов вывихи 
Диастрофическая дисплазия 73 
Ларсена синдром 98 
Митенса — Вебера синдром 125 
Мукополисахаридоз, тип IV 132 
Остеодисплазия 158 
Элерса — Данлоса синдром 266 

Суставов г и п е р п о д в и ж н о с т ь 
Аарскога синдром 5 
Блефароназофациальный синдром 31 
Коффина — Лоури синдром 92 
Коффина — Сириса синдром 93 
Кохена синдром 94 
Марфана синдром ПО 
Окуло-церебро-ренальный синдром 154 
Остеогенез несовершенный 157 
Синдром N 200 

Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 

Элерса — Данлоса синдром 266 
Эндокринная неоплазия множественная, тип 

III 268 

Суставов тугоподвижность или 
контрактуры 
Акродизостоз 1 1 
Артрогрипоз 22 

Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 

Боуэна — Конради синдром 32 

О м -ганглиозидоз, тип I 41 

Гипофосфатемия 55 

Гипохондроплазия 56 

Диастрофическая дисплазия 73 

Диафизарная дисплазия 75 

Диггве — Мельхиор — Клаусена синдром 75 

Книста болезнь 87 

Коккейна синдром 89 

Контрактура Дюпюитрена 91 

Корнелии де Ланге синдром 91 

Кранио-карпотарзальная дисплазия 94 


Липогранулематоз 105 

Мардена — Уолкера синдром 109 

Мезомелическая дисплазия, тип Вернера 113 

— — — Лангера 1 14 

— — — Нивергельта 114 
Метатропная дисплазия 117 
Миотония хондродистрофическая 125 
Митенса — Вебера синдром 125 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Муколипидоз, типы I, II, III 128, 129 
Мукополисахаридоз, типы I, II, V, VI 

129, 131, 133, 134 

Мышечная дистрофия псевдогипертрофи- 
ческая детская 137 
Ногтей-надколенника синдром 148 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Опица — Каведжиа синдром 155 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Пайла болезнь 162 
Плечелучевой синостоз 172 
Птеригиумов множественных синдром 184 
Расщелина губы/неба, аномалии больших 
пальцев кисти и микроцефалия 188 
Робертса синдром 191 
Синдром С 199 

Синостозы множественные и проводящая 
глухота 201 

Спондилоэпифизарная дисплазия врожденная 
204 

Сферофакии-брахиморфии синдром 206 
Фетальный алкогольный синдром 218 
Фиброматоз десен, депигментация и микро- 
фтальмия 223 

Фронтометафизарная дисплазия 224 
Хондродисплазия метафизарная, тип Янсена 
229 

— — тип Конради — Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 8 трисомии синдром 238 

— 13 трисомии синдром 242 

— 14ц + синдром 243 

— 18 трисомии синдром 245 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Энхондроматоз 269 

Эпифизарная дисплазия множественная 273 

Экзостозы 
Метахондроматоз 117 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип II 
214 

Хондродисплазия экзостозная 232 
Черепно-лицевой дизостоз с диафизарной 
гиперплазией 257 


IV. Сердечно-сосудистая система и органы 
кроветворения, лимфатическая система 

Анемия 

Аазе синдром 5 

Агаммаглобулинемия Х-сцепленная инфан- 
тильная 6 

Альбинизм глазо-кожный неполный 16 
Анемия гипопластическая врожденная 20 
Витамина В,, нарушение всасывания в ки- 
шечнике 38 
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Гепатолентикулярная дегенерация 47 
Гиперпаратиреоз неонатальный семейный 51 
Глухота нейросенсорная, атрофия зритель- 
ных нервов, ювенильный сахарный диабет 
64 

Гоше болезнь 69 

Лецитин-хо лестери н-ацети лтрансферазы де- 
фицит 103 

Леша — Нихана синдром 104 
Остеопетроз рецессивный 159 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Порфирия эритропоэтическая 176 
Сифилис врожденный 201 
Сфероцитоз наследственный 206 
Фетальный синдром краснухи 220 
— цитомегаловирусный синдром 221 
Хондродисплазия метафизарная, тип Мак- 
кьюсика 228 
Швахмана синдром 258 

Эндокринопатии и кандидоза синдром 269 

Иммунодефицитные состояния 
Агаммаглобулинемия Х-сцепленная инфан- 
тильная 6 

Агранулоцитоз Костмана 8 
Альбинизм глазо-кожный неполный 16 
Атаксия-телеангиэктазия 25 
Блума синдром 31 

Гранулематозная болезнь хроническая с X- 
сцепленным типом наследования 70 
Микроцефалии, нормального интеллекта, не- 
обычного лица, иммунного дефицита и рис- 
ка малигнизации лимфоретикулярной систе- 
мы синдром 122 
Нейтропения циклическая 144 
Тимуса агенезия 209 
Фагоцитоза дефект 218 

Хондродисплазия метафизарная с тимолим- 
фопенией 228 

Обратное расположение органов 
(з і I и § іпѵегзиз) 

Асплении синдром 24 
Картагенера синдром 85 
Обратного расположения органов синдром 
152 

Пороки сердца и крупных 
сосудов 

Асплении синдром 24 
Ассоциация ѴАТЕК. 24 

Асфиксическая дистрофия грудной клетки 25 
Вилльямса синдром 36 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Лентиго множественных синдром 101 
Ленца синдром 102 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Марфана синдром ПО 
Меккеля синдром 115 

Мукополисахаридоз, типы IV, V, VI, VII 
132, 133, 134 
Нунан синдром 149 


Обратного расположения органов синдром 
152 

Окуло-аурикуло- вертебральная дисплазия 152 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Робертса синдром 191 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Тромбоцитопения с отсутствием лучевой 
кости 214 

Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный алкогольный синдром 218 

— синдром краснухи 220 
Фиброэластоз эндокарда 223 
Холта — Орама синдром 227 
Хондродистрофия с полидактилией, тип 

Маевского 232 

— — — — Салдино — Нунан 233 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 4р— синдром 236 

— 5р— синдром 237 

— 8 трисомии синдром 238 

— 9р + синдром 239 

— 10р+ синдром 240 

— 10ц + синдром 240 

— 11ц— синдром 241 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ц— синдром 243 

— 14ц+ синдром 243 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром 245 

— 18ц— синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 

— 21ц— синдром 248 

— X моносомии синдром 251 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Тромбоцитопения 
Альбинизм глазо-кожный неполный 16 
Гемангиоматоз печени 43 
Гемангиомы и тромбоцитопении синдром 44 
Гоше болезнь 69 
Метилмалоновая ацидемия 118 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Тромбоцитопения с отсутствием лучевой 
кости 214 

Фетальный синдром краснухи 220 

— цитомегаловирусный синдром 221 
Швахмана синдром 258 

V. Пищеварительная система 

1. Ротовая полость, зубы 

Адонтия, гиподонтия 
Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и аль- 
бинизм 34 

Волосо-зубо-костный синдром 39 
Гипопаратиреоз инфантильный Х-сцеплен- 
ный 53 

Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 


299 


Глухота и ониходистрофия 62, 63 

Ленца синдром 102 

Ногтей дисгенезия и гиподонтия 148 

Окуло-мандибуло-фациальный синдром 1 53 

Пикнодизостоз 170 

Прогерия 180 

Расщелина губы или неба и ямки на 
нижней губе 189 
Ригера синдром 191 

Рото-лице-пальцевой синдром, тип 11 195 
Фетальный синдром краснухи 220 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Ханхарта синдром 226 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
261 

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 
Элерса — Данлоса синдром 266 

Губы и/или неба расщелина 
АДАМ-комплекс 8 > — 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
^ Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
• тия, лицевые расщелины 65 
Голопрозэнцефалия 66 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 — • 
Паллистера \Ѵ-синдром 163 ^ 

Птеригиума подколенного синдром 1 83 — 
Расщелина губы с или без расщелины неба 
187 

— — или неба и ямки на нижней губе 189 

— — — —— сращение век 188 

— — — — эктодермальная дисплазия, син- 
дактилия 189 

— губы/неба, аномалии больших пальцев 
кисти и микроцефалия 188 

Робертса синдром 191 

Срединной расщелины лица синдром 205 
Фетальный аминоптериновый синдром 219 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— 10р+ синдром 240 

— 1 1 р -Ь синдром 241 

Эктодермальная дисплазия, тип Рэппа — 
Ходжкина 262 

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 

Диарея 

Акродерматит энтеропатический 10 
Волмана болезнь 40 

Гипопаратиреоз инфантильный Х-сцеплен- 
ный 53 

Гранулематозная болезнь хроническая с X- 
сцепленным типом наследования 70 
Диарея хлоридная врожденная 73 
Дизавтономия семейная 76 
Дубовица синдром 78 
Тирозинемия 210 
Фагоцитоза дефект 218 
Хартнапа болезнь 225 
Целиакия 252 
Швахмана синдром 258 

Эндокринопатии и кандидоза синдром 269 


Зубов неправильное 
расположение 
Волосо-зубо-костный синдром 39 
Гомоцистинурия 67 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Кохена синдром 94 

Мукополисахаридоз, тип I и II 129, 131 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Опухоли челюстей внутрикостные фиброз- 
ные 156 

Остеодисплазия 158 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Пикнодизостоз 170 
Прогерия 180 
Сифилис врожденный 201 

Зубов позднее прорезывание 
Акродерматит энтеропатический 10 
Волосо-зубо-костный синдром 39 
Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
45 

Дизостеосклероз 76 
Дубовица синдром 78 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Остеопетроз рецессивный 159 
Пикнодизостоз 170 
Прогерия 180 

Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Робинова синдром 192 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Щитовидной железы дисгенезия 260 

Зубов раннее выпадение 
Базана синдром 29 
Вернера синдром 35 

Гиперкератоз ладонно-подошвенный и пе- 
риодонтоклазия 51 
Гипофосфатазия 55 

Расщелина губы и неба, эктодермальная 
дисплазия и синдактилия 189 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 

Зубы неправильной формы 
Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Глухота и ониходистрофия 62, 63 
Гомоцистинурия 67 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Мукополисахаридоз, тип I 129 
Недержание пигмента 140 
Остеопетроз рецессивный 159 
Пикнодизостоз 170 
Ригера синдром 191 

Рото-лице-пальцевой синдром, тип 1 194 
Сифилис врожденный 201 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 
Хромосомы 21 трисомии синдром 247 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
— — с диафизарной гиперплазией 257 
Эктодермальная дисплазия, тип Рэппа — 
Ходжкина 262 
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Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 

Зубы новорожденных 
Меккеля синдром 115 

Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Хондроэктодермальная дисплазия 234 

Зубы сверхкомплектные 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром 1 53 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Элерса — Данлоса синдром 266 

Кариес множественный 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Дискератоз врожденный 77 
Дубовица синдром 78 
Коккейна синдром 89 
Пахионихия врожденная 168 
Пикнодизостоз 170 

Рото-лице-пальцевой синдром, тип I 194 
Хромосомы 1 8р — синдром 247 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Эктодермальная дисплазия гидротическая 
262 

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 

Макроглоссия 

Беквита — Видемана синдром 30 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Гликогеноз, тип II 60 
Йода транспорта дефект 79 
Йодтирозина дийодиназы дефицит 80 
Маннозидоз 109 

Мукополисахаридоз, типы I, II и V 129, 
131, 133 

Хромосомы 4р+ синдром 236 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
Щитовидной железы дисгенезия 260 

Небо высокое 

Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Глухота, глазные и лицевые аномалии, 
протеинурия 62 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Десен фиброматоз, тип Коудена 72 
Дубовица синдром 78 
Коккейна синдром 89 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Кранио-карпотарзальная дисплазия 94 
Лепречаунизм 102 
Марфана синдром ПО 
Нижнечелюстно-лицевой дизостоз 146 
Нунан синдром 149 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Опица — Каведжиа синдром 155 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Синдром С 199 

Фронтометафизарная дисплазия 224 
Хромосомы 5р— синдром 237 


— 8 трисомии синдром 238 

— 10р+ синдром 240 

— 1 4я синдром 243 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром 245 

— 18ц— синдром 246 

— і(18р) синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 

— фрагильной X синдром 249 

— X моносомии синдром 251 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Черепно-лицевой дизостоз 256 

Неба расщелина 
Артрогрипоз 22 

Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Гипоплазии бедра и необычного лица 
синдром 53 

Диастрофическая дисплазия 73 
Дубовица синдром 78 
Кампомелическая дисплазия 80 
Книста болезнь 87 
Ленца синдром 102 
Меккеля синдром 115 
Нижнечелюстно-лицевой дизостоз 146 
Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Птеригиума подколенного синдром 163 
Птеригиумов множественных синдром 184 
Пьера — Робена аномалад 185 
Расщелина губы или неба и ямки на 
нижней губе 189 

Рото-лице-пальцевой синдром, типы I и II 
194, 195 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Ханхарта синдром 226 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 14ц + синдром 243 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18ц— синдром 246 

— 22ц— (или 22г) синдром 249 
Черепно-ключичный дизостоз 255 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
Эктодермальная дисплазия, тип Рэппа — 

Ходжкина 262 

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 

Сосочков языка атрофия 
Дизавтономия семейная 76 
Мелкерсона — Розенталя синдром 116 

Эмали зубов гипоплазия 
Волосо-зубо-костный синдром 39 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Дизостеосклероз 76 


301 


Мукополисахаридоз, тип IV 132 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Пахионихия врожденная 168 
Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Расщелина губы и неба, эктодермальная 
дисплазия и синдактилия 189 
Спондилоэпифизарная дисплазия врожден- 
ная 204 

Черепно-лицевой дизостоз с диафизарной 
гиперплазией 257 

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 

2. Желудочно-кишечный тракт 

Анус неперфорированный 
Ассоциация ѴАТЕЯ 24 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Опица — Каведжиа синдром 1 5'5 
Прямой кишки и анального отверстия 
врожденные пороки 181 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Хромосомы 4р+ синдром 236 
— 13ч— синдром 243 

Атрезии и стенозы желудочно- 
кишечного тракта 
Ассоциация ѴАТЕЯ 24 

Двенадцатиперстной кишки атрезии или сте- 
ноз 70 

Каудальной регрессии синдром 85 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Обратного расположения органов синдром 
152 

Пищевода атрезия 171 

Прямой кишки и анального отверстия 
врожденные пороки 181 
Тонкой кишки атрезия или стеноз 211 
Толстой кишки атрезия или стеноз 211 
Хондродистрофия с полидактилией, тип 
Салдинцо - Нунан 233 

Г епатомегалия, 
гепатоспленомегалия 
Альбинизм глазо-кожный неполный 16 
Аргининоянтарная аминоацидурия 22 
Беквита — Видемана синдром 30 
Волмана болезнь 40 
Галактоземия 41 
С М| -ганглиозидоз, тип I 41 
С М7 -ганглиозидоз типы I, II 43 
Гемангиоматоз печени 43 
Гепатолентикулярная дегенерация 47 
Гиперпаратиреоз неонатальный семейный 51 
Гликогеноз, типы I, III, VI 59 , 60, 61 
Гоше болезнь 69 

Гранулематозная болезнь хроническая с X- 
сцепленным типом наследования 70 
Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Мукополисахаридоз, типы I, II, VI VII 
129, 131, 134 

Нимана — Пика болезнь 146 
Остеопетроз рецессивный 159 
Порфирия эритропоэтическая 176 
Сифилис врожденный 201 


Сфероцитоз наследственный 206 
Тирозинемия 210 
Токсоплазмоз врожденный 210 
Тромбоцитопения с отсутствием лучевой 
кости 214 

Фетальный синдром краснухи 220 
■— цитомегаловирусный синдром 221 
Фруктозо-1-фосфатальдолазы дефицит 224 
Хартнапа болезнь 225 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Грыжи паховые, пупочные, 
омфалоцеле 
Аарскога синдром 5 
Беквита — Видемана синдром 30 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Дермальная фокальная гипоплазия 71 
Йодтирозина дийодиназы дефицит 80 
Книста болезнь 87 
Лепречаунизм 102 

Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Маннозидоз 109 
Марфана синдром 1 10 
Миотония хондродистрофическая 125 
Муколипидоз, тип I 128 
Мукополисахаридоз, типы I, II, V, VI VII 
129, 131, 133, 134 

Обратного расположения органов синдром 

Омфалоцеле 155 
Остеогенез несовершенный 157 
Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Хромосомы 5р— синдром 237 

— 10ч + синдром 240 

— 18 трисомии синдром 245 

— 21ч— синдром 248 
Щитовидной железы дисгенезия 260 

Кишечника незавершенный 
поворот 

Ассоциация ѴАТЕК 24 

Обратного расположения органов синдром 

Хондродистрофия с полидактилией, тип 
Салдино — Нунан 233 
Хромосомы 13 трисомии синдром 242 

— 13ч — синдром 243 

— 18 трисомии синдром 245 


VI. Нервная система 

Атаксия 

Аргининоянтарная аминоацидурия 22 
Атаксия-телеангиэктазия 25 
С М| -ганглиозидоз, тип II 42 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Гистидинемия 57 

Глухота и приступы головокружения 63 
Глухота нейросенсорная, атрофия зритель- 
ных нервов, ювенильный сахарный диабет 
64 

Гоше болезнь 69 

Дизавтономия семейная 76 

Коккейна синдром 89 

Ксеродерма и умственная отсталость 97 

Лейкодистрофия метахроматическая 99 
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— Пелицеуса — Мерцбахера 100 
Маринеску — Шегрена синдром ПО 
Мегалокорнеа и умственной отсталости 

синдром 1 1 3 
Муколипидоз, тип II 129 
Нимана — Пика болезнь 146 
Порфирия острая интермиттирующая 175 

— пестрая 176 
Хартнапа болезнь 225 
Хиппеля — Линдау синдром 227 
Энцефалопатия некротическая инфантильная, 

подострая 271 

Парезы и параличи 
С Мі -ганглиозидоз, тип II 42 
Ом -ганглиозидоз, тип I 43 
Гидроцефалия 50 

Лейкодистрофия метахроматическая 99 

— глобоидноклеточная 99 

— Пелицеуса — Мерцбахера 100 
Мегалокорнеа и умственной отсталости 

синдром 1 13 
Микроцефалия 120 

Микроцефалии, глубокой умственной отста- 
лости, спастической диплегии, отсутствия 
брюшных рефлексов синдром 121 
Мукополисахаридоз, тип III 131 
Недержание пигмента 140 
Паралич гиперкалиемический периодический 
164 

— гипокалиемический периодический 166 
Параплегия спастическая семейная 167 
Порфирия острая интермиттирующая 175 

— пестрая 176 
Фукозидоз 225 

Хиппеля — Линдау синдром 227 
Шегрена — Ларсена синдром 259 
Штурге — Вебера синдром 259 
Энцефалопатия некротическая, инфантильная, 
подострая 271 

Судороги 

Альбинизм глазо-кожный неполный 16 
Аргининоянтарная аминоацидурия 22 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Витамин В 6 -зависимость 38 
С М| -ганглиозидоз, типы I, II 41, 42 
О м -ганглиозидоз, типы I, II 43 
Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
45 

Гигантизма церебрального синдром 49 
Гиперпаратиреоз неонатальный семейный 51 
Г ипопаратиреоз инфантильный Х-сцеплен- 
ный 53 

Гистидинемия 57 
Гликогеноз, типы I, VII 59, 61 
Гоше болезнь 69 
Дизавтономия семейная 76 
Ихтиоза врожденного, олигофрении и эпи- 
лепсии синдром 80 

Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 

Корнелии де Ланге синдром 91 
Лейкодистрофия глобоидноклеточная 99 
Лейциноз 101 


Лиссэнцефалии синдром 106 
Менкеса синдром 116 
Метилмалоновая ацидемия 1 1 8 
Микроцефалия 120 

Микроцефалии, глубокой умственной отста- 
лости, спастической диплегии, отсутствия 
брюшных рефлексов синдром 121 
Муколипидоз, тип I 128 
Недержание пигмента 140 
Паллистера \Ѵ-синдром 162 
Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Рахит витамин Б-зависимый 189 
Тимуса агенезия 209 
Токсоплазмоз врожденный 210 
Трансглюкуронидазы дефицит 212 
Туберозный склероз 215 
Фруктозо-1-фосфатальдолазы дефицит 224 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— 4р+ синдром 236 

— 14 проксимального отдела длинного 
плеча частичной трисомии синдром 244 

Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Цероид-липофусциноз неврональный 254 
Штурге — Вебера синдром 259 

Умственная отсталость и 
задержка психомоторного 
развития 

Акродизостоз 1 1 

Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Акроцефалополисиндактилии 12 
Асфиксическая дистрофия грудной клетки 25 
Аргининоянтарная аминоацидурия 22 
Барттера синдром 29 
Беквита — Видемана синдром 30 
Блефароназофациальный синдром 31 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Вилльямса синдром 36 
Витамин В 6 -зависимость 38 
Галактоземия 41 

С м ^ганглиозидоз, типы I, II 41, 42 
О м -ганглиозидоз, типы I, II 43 
Гемигипертрофия 44 
Гепатолентикулярная дегенерация 47 
Германна — Паллистера — Тидци — Опица 
синдром 48 

Гигантизма церебрального синдром 49 
Гидроцефалия 50 

Гипертелоризма- гипоспадии синдром 52 
Г ипопаратиреоз инфантильный Х-сцепленный 
53 

Гистидинемия 57 

Глухота, глазные и лицевые аномалии, 
протеинурия 62 

— и миопия 62 

— проводящая и деформированные низко- 
посаженные ушные раковины 66 

— с метафизарным дизостозом 66 
Голопрозэнцефалия 66 
Гомоцистинурия 67 

Гоше болезнь 69 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Диггве — Мельхиор — Клаусена синдром 75 
Дизавтономия семейная 76 
Дубовица синдром 78 

Ихтиоза врожденного, олигофрении и эпи- 
лепсии синдром 80 
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Йода, транспорта дефект 79 
Йодтирозина дийодиназы дефицит 80 
Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 
Коккейна синдром 89 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Коффина — Лоури синдром 92 
Коффина — Сириса синдром 93 
Кохена синдром 94 

Ксеродерма и умственная отсталость 97 
Лейкодистрофия метахроматическая 99 
Лейциноз 101 
Лепречаунизм 102 
Леша — Нихана синдром 104 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Маннозидоз 109 

Мардена — Уолкера синдром 109 
Маринеску — Шегрена синдром 110 
Мегалокорнеа и умственной отсталости 
синдром 1 1 3 
Менкеса синдром 116 
Метилмалоновая ацидемия 118 
Микроцефалия 120 

Микроцефалии, глубокой умственной отста- 
лости, спастической диплегии, отсутствия 
брюшных рефлексов синдром 121 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Муколипидоз, типы 1, II, III 128, 129 
Мукополисахаридоз, типы I, III, VII 129, 
131, 134 

Мышечная дистрофия псевдогипертрофичес- 
кая детская 137 
Недержание пигмента 140 
Нейрокожный меланоз 141 
Нейрофиброматоз 142 
Нефронофтиз с ретинопатией 145 
Норри болезнь 148 
Нунан синдром 149 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 152 
Окуло-цереброренальный синдром 154 
Остеопороза и псевдоглиомы синдром 160 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Паллистера \Ѵ-синдром 163 
Пероксидазы щитовидной железы дефицит 
169 

Прадера — Вилли синдром 179 
Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Расщелина губы/неба, аномалии больших 
пальцев кисти и микроцефалия 188 
Расщелины губы и неба, эктодермальной 
дисплазии и синдактилии синдром 189 
Ренпеннинга синдром 190 
Робертса синдром 191 
Ротмунда — Томсона синдром 194 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип I 194 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Секкеля синдром 197 
Синдром N 200 
Сифилис врожденный 201 
Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Срединной расщелины лица синдром 205 
Токсоплазмоз врожденный 210 
Трансглюкуронидазы дефицит 212 


Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип II 
214 

Туберозный склероз 215 
Фетальный алкогольный синдром 218 

— аминоптериновый синдром 219 

— варфариновый синдром 219 

— гидантоиновый синдром 220 

— синдром краснухи 220 

— радиационный синдром 221 

— цитомегаловирусный синдром 221 
Фиброматоз десен, депигментация и микро- 

фтальмия 223 
Фукозидоз 225 
Хартнапа болезнь 225 
Хорея Гентингтона 235 

Хондродисплазия точечная, тип Конради — 
Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Хромосомы 4р- синдром 236 

— 4р+ синдром 236 

— 5р— синдром 237 

— 8 трисомии синдром 238 

— 9р+ синдром 239 

— г (9) синдром 240 

— Юр 4- синдром 240 

— 10ц 4 - синдром 240 

— 11р+ синдром 241 

— 11ц— синдром 241 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 13ц— синдром 243 

— 14ц + синдром 243 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

—14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром 245 

— 1 8р — синдром 247 

— 18ц— синдром 246 

— і(18р> синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 

— 21ц— синдром 248 

— 22ц— (или 22г) синдром 249 

— фрагильной X синдром 249 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Цероид-липофусциноз неврональный 254 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
Шегрена — Ларсена синдром 259 
Щитовидной железы дисгенезия 260 
Энцефалопатия некротическая, инфантильная, 

подострая 271 

Энцефалоцеле, миело- и 
миеломенингоцеле 

АДАМ-комплекс 8 

Меккеля синдром 115 

Менингоцеле 116 

Миеломенингоцеле 118 

Робертса синдром 191 

Срединной расщелины лица синдром 205 

Фетальный аминоптериновый синдром 219 

— варфариновый синдром 219 
Хромосомы 8 трисомии синдром 238 

— 18 трисомии синдром 245 
Черепно-мозговая грыжа 257 


VII. Эндокринная система 

Гиперкальциемия 
Вилльямса синдром 36 

Гиперпаратиреоз неонатальный семейный 51 
Г ипофосфатазия 55 
Триптофана мальабсорбция 212 
Хондродисплазия метафизарная, тип Янсена 
229 

Г ипокальциемия 
Г ипопаратиреоз инфантильный Х-сцеплен- 
ный 53 

Псевдогипопаратиреоидизм 182 
Рахит витамин О-зависимый 189 
Тимуса агенезия 209 

Г ипотиреоз 

Глухота врожденная нейросенсорная и зоб 61 
Йода транспорта дефект 79 
Йодтирозина дийодиназы дефицит 80 
Пероксидазы щитовидной железы дефицит 
169 

Тиреотропного гормона дефицит изолиро- 
ванный 209 

Щитовидной железы дисгенезия 260 
Ожирение 

Акроцефалополисиндактилии 12 
Альстрема синдром 19 
Карликовость Ларона 82 

— танатофорная 83 
Кохена синдром 94 

Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Прадера — Вилли синдром 180 

Сахарный диабет 
Альстрема синдром 19 
Вернера синдром 35 
Гемохроматоз 47 

Глухота нейросенсорная, атрофия зритель- 
ных нервов, ювенильный сахарный диабет 
64 

Эндокринные нарушения другие 
Адреногенитальный синдром с или без поте- 
ри соли 9 

— — — гипертензией 9 
Барттера синдром 29 
Гемохроматоз 47 

Гиперпаратиреоз неонатальный семейный 51 
Карликовость пангипопитуитарная 83 
Фиброзная дисплазия полиостотическая 222 
Эндокринная неоплазия множественная, типы 
I, II, III 267, 268 

Эндокринопатии и кандидоза синдром 269 


VIII. Мочеполовая система 

Влагалища атрезия 
Влагалища атрезия 39 
Криптофтальм 96 

Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Матки и влагалища аплазия 112 


Меккеля синдром 115 

Почек, гениталий и среднего уха аномалии 
178 

Хондродистрофия с полидактилией, тип 
Салдино — Нунан 233 

Гипогенитализм, маленький 
половой член 

Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и 
альбинизм 34 

Гонадотропина дефицит изолированный 69 
Карликовость танатофорная 83 
Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Меккеля синдром 115 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Прадера — Вилли синдром 179 
Птеригиума подколенного синдром 183 
Расщелина губы и неба, эктодермальная 
дисплазия и синдактилия 189 
Робинова синдром 192 
Секкеля синдром 197 
Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 1 8ц — синдром 246 
(Хромосомы) XXV синдром 250 
Эктодермальная дисплазия, тип Рэппа — 

Ходжкина 262 

Г ипогонадизм 
Акродизостоз 1 1 
Вернера синдром 35 
Гемохроматоз 47 

Ихтиоза врожденного, олигофрении и эпи- 
лепсии синдром 80 

Ксеродерма и умственная отсталость 97 
Лентиго множественных синдром 101 
Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Меккеля синдром 1 1 5 
Нунан синдром 149 
Прадера — Вилли синдром 179 
Рейфенштейна синдром 190 
Ротмунда — Томсона синдром 194 
Хромосомы X моносомии синдром 251 

— XXV синдром 250 

Гипоспадия, расщепление 
мошонки, двойственность 
строения наружных половых 
органов 
Аарскога синдром 5 

Адреногенитальный синдром с гипертен- 
зией 9 

— — — или без потери соли 9 
Блума синдром 31 

Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Гермафродитизм истинный 49 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Гипоспадия 54 

Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Криптофтальм 96 

Лентиго множественных синдром 101 
Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 
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Меккеля синдром 115 
Птеригиума подколенного синдром 183 
Рейфенштейна синдром 190 
Синдром N 200 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Хон дро дистрофия с полидактилией, тип 
Салдино — Нунан 233 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— 4р+ синдром 236 

— 13 трисомии синдром 242 

— 1 Зя — синдром 243 

— 1 8я — синдром 246 

— 21ц — синдром 248 
(Хромосомы) XXV синдром 250 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Крипторхизм 
Аарскога синдром 5 
Блума синдром 31 

Гипертелоризма- гипоспадии синдром 52 
Глухота проводящая и деформированные 
низкопосаженные ушные раковины 66 
Гонадотропина дефицит изолированный 69 
Коккейна синдром 89 
Криптофтальм 96 

Лентиго множественных синдром 101 
Лепречаунизм 102 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Меккеля синдром 1 1 5 
Нунан синдром 149 
Окуло-церебро-ренальный синдром 154 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Прадера — Вилли синдром 179 
Птеригиума подколенного синдром 183 
Робертса синдром 191 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Секкеля синдром 197 
Синдром С 199 

— N 200 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Фетальный алкогольный синдром 218 
Хромосомы 4р— синдром 236 

— 4р+ синдром 236 

— Пр+ синдром 240 

— 1 Зя — синдром 243 

— 13 трисомии синдром 242 

— 18 трисомии синдром 245 

— 18ц — синдром 246 

— 21ц — синдром 248 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Матка двурогая и/или удвоение 
влагалища 
Криптофтальм 96 
Меккеля синдром 1 1 5 
Робертса синдром 191 
Хромосомы 13 трисомии синдром 242 

Половых губ и/и ли клитора 
гипертрофия 

Адреногенитальный синдром с гипертен- 
зией 9 

— — — или без потери соли 9 
Беквита — Видемана синдром 30 
Криптофтальм 96 


Лепречаунизм 102 

Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Птеригиума подколенного синдром 183 
Робертса синдром 191 
Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Половых губ гипоплазия 
Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и аль- 
бинизм 34 

Ноя — Лаксовой синдром 149 

Прадера — Вилли синдром 179 

Птеригиума подколенного синдром 183 

Робинова синдром 192 

Секкеля синдром 197 

Хромосомы 13 трисомии синдром 242 

— 18ч— синдром 246 

Полового члена гипертрофия 
Лепречаунизм 1 02 

Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Робертса синдром 191 

Почек аномалии 
Альпорта синдром 18 
Ассоциация ѴАТЕК 24 

Асфиксическая дистрофия грудной клетки 25 
Гемигипертрофия 44 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Каудальной регрессии синдром 85 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Лоуренса — Муна — Барде — Бидля синдром 
108 

Меккеля синдром 1 1 5 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Нунан синдром 149 
Поликистоз почек, взрослый тип 173 

— — инфантильный тип 174 
Почек агенезия двусторонняя 177 

— гениталий и среднего уха аномалии 178 
Радужки колобома и атрезия синуса 186 
Рассела — Сильвера синдром 187 
Расщелина губы/неба, аномалии больших 

пальцев кисти и микроцефалия 188 
Робертса синдром 191 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип I 194 
Рубинштейна - Тейби синдром 196 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 

Хондродистрофия с полидактилией, тип 
Маевского 232 

Салдино - Нунан 233 

Хромосомы 4р— синдром 236 

— 8 трисомии синдром 238 

— 10р + синдром 240 

— 10ц 4- синдром 240 

— 11ц — синдром 241 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ц трисомии синдром 242 

— 18 трисомии синдром 245 
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— 2 Ія— синдром 248 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 


IX. Органы зрения 

Анофтальм, микрофтальм 
Анофтальмия 21 

Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Кохена синдром 94 
Ленца синдром 
Меккеля синдром 115 
Микросомия гемифациальная 118 
Микрофтальмия 120 

Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Норри болезнь 148 

Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 
Остеопороза и псевдоглиомы синдром 160 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Токсоплазмоз врожденный 210 
Фетальный варфариновый синдром 219 

— синдром краснухи 220 

Фиброматоз десен, депигментация и микро- 
фтальмия 223 

Хромосомы 4р+ синдром 236 

— 4р — синдром 236 

— 10ц 4- синдром 240 

— Юр -I- синдром 240 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ц — синдром 243 

— 14ц 4- синдром 243 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром 245 

— 21 я — синдром 248 

— 21 трисомии синдром 247 

Г ипертелоризм 
Аарскога синдром 5 
Акроцефалосиндактилии 14 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
С М| -ганглиозидоз, 1 тип 41 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Гипоспадии- дисфагии синдром 54 
Глухота, глазные и лицевые аномалии, про- 
теинурия 62 

Глухота проводящая, гипертелоризм, микро- 
тия, лицевые расщелины 65 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Кампомелическая дисплазия 80 
Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 
Книста болезнь 87 
Коффина — Лоури синдром 92 
Кранио-карпо-тарзальная дисплазия 94 
Ларсена синдром 98 
Лентиго множественных синдром 101 
Лепречаунизм 102 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Мардена — Уолкера синдром 109 
Маршалла синдром 1 1 1 


Меккеля синдром 115 
Мукополисахаридоз, тип VII 134 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Нунан синдром 149 
Опица — Каведжиа синдром 155 
Опухоли челюстей внутрикостные фиброз- 
ные 156 

Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии 175 

Почек агенезия двусторонняя 177 
Птеригиумов множественных синдром 184 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Расщелина губы/неба, аномалии больших 
пальцев кисти и микроцефалия 188 
Робертса синдром 191 
Робинова синдром 192 
Синдром N 200 
Склеростеоз 202 

Срединной расщелины лица синдром 205 
Тимуса агенезия 209 
Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный аминоптериновый синдром 219 

— варфариновый синдром 219 

— гидантоиновый синдром 220 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Хондродисплазия метафизарная, тип Янсена 

229 

Хромосомы 4р + синдром 236 

— 4р — синдром 236 

— 8 трисомии синдром 238 

— 9р 4- синдром 239 

— 1 0ц -(- синдром 240 

— 1 1р + синдром 241 

— 1 1ц — синдром 241 

— 13ц — синдром 243 

— 14 проксимального отдела длинного пле- 
ча частичной трисомии синдром 244 

— 1 8р — синдром 247 

— 18ц — синдром 246 

— 22ц — (или 22г) синдром 249 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
Элерса — Данлоса синдром 266 

Г ипотелоризм 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Голопрозэнцефалия 66 
Коффина — Сириса синдром 93 
Хромосомы 14 проксимального отдела длин- 
ного плеча частичной трисомии синдром 244 

Глаз косой разрез 
Аарскога синдром 5 
Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Блефароназофациальный синдром 31 
Гигантизма церебрального синдром 49 
Гипоплазии бедра и необычного лица син- 
дром 53 

Гипоспадии- дисфагии синдром 54 
Коффина — Лоури синдром 92 
Кохена синдром 94 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Микроцефалии, нормального интеллекта, не- 
обычного лица, иммунного дефицита и 
риска малигнизации лимфоретикулярной 
системы синдром 122 
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Нижнечелюстно-лицевой дизостоз 146 
Нунан синдром 149 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 
Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии 175 

Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Синдром С 199 
Тимуса агенезия 209 

Хондродисплазия точечная, тип Конради — 
Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Хромосомы 5р — синдром 237 

9р + синдром 239 

— г(9) синдром 240 

— 1 0я + синдром 240 

— 1 1 р -1- синдром 241 

— 14 дистального отдела длинного плеча ча- 
стичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18я — синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 

— 2 1 я — синдром 248 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Череп в форме трилистника 254 

Глаукома 

Базально-клеточного невуса синдром 28 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Глаукома врожденная 58 
Гомоцистинурия 67 

Клиппеля — Треноне — Вебера синдром 86 
Окуло-церебро-ренальный синдром 154 
Ригера синдром 191 
Роберта синдром 191 
Сферофакии-брахиморфии синдром 206 
Фетальный синдром краснухи 220 
Хиппеля — Линдау синдром 227 
Хромосомы 1 8я — синдром 246 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Штурге — Вебера синдром 259 

Зрительных нервов атрофия 

С М2 -ганглиозидоз, типы 1, II 43 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Глухота нейросенсорная, атрофия зрительных 
нервов, ювенильный сахарный диабет 64 
Гомоцистинурия 67 
Дизостеосклероз 76 

Зрительного нерва атрофия наследственная 
детская 79 

— — — Лебера 78 
Коккейна синдром 89 
Лейкодистрофия глобоидноклеточная 99 

— метахроматическая 99 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Остеопетроз доминантный и рецессивный 

158, 159 

Фетальный варфариновый синдром 219 
Хромосомы 18я — синдром 246 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Энцефалопатия некротическая, инфантильная, 
подострая 271 


Катаракта, помутнение 
хрусталика 
Альпорта синдром 18 
Альстрема синдром 19 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и аль- 
бинизм 34 
Вернера синдром 35 
Галактоземия 41 

Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Глухота, глазные и лицевые аномалии, про- 
теинурия 62 

— нейросенсорная, атрофия зрительных нер- 
вов, ювенильный сахарный диабет 64 

— с метафизарным дизостозом 66 
Катаракты врожденные 85 

Клиппеля — Треноне — Вебера синдром 86 
Коккейна синдром 89 
Маннозидоз 109 

Маринеску — Шегрена синдром 110 

Маршалла синдром 1 1 1 

Миотония хондродистрофическая 125 

Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 

Недержание пигмента 140 

Окуло-мандибуло-фациальный синдром 153 

Окуло-церебро-ренальный синдром 1 54 

Остеопетроза и псевдоглиомы синдром 160 

Ригера синдром 191 

Робертса синдром 191 

Ротму н да — Томсона синдром 194 

Ушера синдром 217 

Фетальный варфариновый синдром 219 

— синдром краснухи 220 
Хиппеля — Линдау синдром 227 
Хондродисплазия точечная, тип Конради — 

Хюнермана 230 

— — ризомелический тип 231 
Хромосомы 4р — синдром 236 

— 13ц — синдром 243 

— 1 8я — синдром 246 

— 1 8р — синдром 247 

— 21 трисомии синдром 247 

— 2^ — синдром 248 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Кератоконус, микрокорне а, 
макрокорнеа 
Аарскога синдром 5 
Глазо-зубо-пальцевой синдром -57 
Глухота, рлазные и лицевые аномалии, про- 
теинурия 62 
Марфана синдром 110 

Мегалокорнеа и умственной отсталости син- 
дром 1 1 3 

Миотония хондродистрофическая 125 
Нунан синдром 149 
Ригера синдром 191 
Синдром N 200 

Хромосомы Юр + синдром 240 

Косоглазие 
Аарскога синдром 5 
Акроцефалосиндактилии 14 
Альбинизм глазо-кожный неполный 16 

— — тиразиназопозитивный 17 

— — с геморрагическим диатезом и пигмен- 
тацией ретикулоэндотелиальных клеток 18 
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Атаксия-телеангиэктазия 25 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и аль- 
бинизм 34 
Гидроцефалия 50 

Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Глухота с метафизарным дизостозом 66 
Гоше болезнь 69 
Коккейна синдром 89 
Кохена синдром 94 

Кранио-карпо-тарзальная дисплазия 94 

Мардена — Уолкера синдром 109 

Маринеску — Шегрена синдром ПО 

Митенса — Вебера синдром 125 

Недержание пигмента 140 

Нунан синдром 149 

Опица — Каведжиа синдром 155 

Панцитопении Фанкони синдром 164 

Ригера синдром 191 

Рубинштейна — Тейби синдром 196 

Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Фетальный гидантоиновый синдром 220 

— синдром краснухи 220 
Хромосомы 4р — синдром 236 

— 5р — синдром 237 

— 8 трисомии синдром 238 

— Юр + синдром 240 

— 1 1 р -Г синдром 241 

— 13ц— синдром 243 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— і ( 1 8р) — синдром 246 

— 18ц — синдром 246 

— 18р — синдром 247 

— 21 трисомии синдром 247 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
Энцефалопатия некротическая, инфантильная, 

подострая 273 

Миопия 

Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и аль- 
бинизм 34 

Глухота, глазные и лицевые аномалии, про- 
теинурия 62 

— и миопия 62 
Гомоцистинурия 67 
Книста болезнь 87 
Кохена болезнь 94 
Марфана синдром ПО 
Маршалла синдром 1 1 1 
Миотония хондродистрофическая 125 
Нунан синдром 149 

Спондилоэпифизарная дисплазия врожденная 
204 

Сферофакии-брахиморфии синдром 206 
Фетальный синдром краснухи 220 

Нистагм 

Альбинизм глазо-кожный неполный 16 

— — с геморрагическим диатезом и пигмен- 
тацией ретикулоэндотелиальных клеток 18 

— — тиразиназонегативный 16 

— — тиразиназопозитивный 17 
Альстрема синдром 19 


Асфиксическая дистрофия грудной клетки 25 
Атаксия-телеангиэктазия 25 
Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Брахидактилия, адонтия, гипотрихоз и аль- 
бинизм 34 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Коккейна синдром 89 
Лейкодистрофия глобоидноклеточная 99 

— — метахроматическая 99 

— Пелицеуса — Мерцбахера 100 
Маринеску — Шегрена синдром ПО 
Митенса — Вебера синдром 125 
Муколипидоз, тип I 128 
Панцитопении Фанкони синдром 164 
Фиброматоз десен, депигментация и микро- 

фтальмия 223 
Хартнапа синдром 225 
Хиппеля — Линдау синдром 227 
Хромосомы Юр + синдром 240 

— 11р-|- синдром 241 

— 18ц — синдром 246 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Черепно-лицевой дизостоз 256 
Энцефалопатия некротическая, инфантиль- 
ная, подострая 271 

Орбиты мелкие 
Беквита — Видемана синдром 30 
Сферофакии-брахиморфии синдром 206 
Черепно-лицевой дизостоз 256 

— — с диафизарной гиперплазией 257 

Птоз 

Аарскога синдром 5 
Акроцефалосиндактилии 14 
Артрогрипоз 22 

Брахиоскелетогенитальный синдром 34 
Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
45 

Дубовица синдром 78 

Лентиго множественных синдром 101 

Миотоническая дистрофия 124 

Миотония хондродистрофическая 125 

Нунан синдром 149 

Опица — Каведжиа синдром 155 

Панцитопении Фанкони синдром 164 

Птеригиумов множественных синдром 184 

Птоз врожденный 184 

Робертса синдром 191 

Рубинштейна — Тейби синдром 196 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 

Фетальный алкогольный синдром 218 

— гидантоиновый синдром 220 
Хромосомы Юц 4- синдром 240 

— 11ц— синдром 241 

— 13ц— синдром 243 

— 14ц + синдром 243 

— 14 проксимального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром 245 

— 1 8р — синдром 247 

— 22ц — (22г) синдром 249 
Череп в форме трилистника 254 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 

Радужки колобома 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Глаза колобомы 57 
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Глухота, глазные и лицевые аномалии, про- 
теинурия 62 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Кохена синдром 94 
Микросомия гемифациальная 118 
Нижнечелюстно-лицевой дизостоз 146 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Ригера синдром 191 
Фетальный синдром краснухи 220 
Хромосомы 4р — синдром 236 

— 11ц— синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ц — синдром 243 

— 21ц — синдром 248 

Ретинит пигментный (пигментная 
дегенерация сетчатки) 
Альстрема синдром 19 
Вернера синдром 35 

Глухота нейросенсорная, атрофия зрительных 
нервов, ювенильный сахарный диабет 64 
Коккейна синдром 89 

Лоуренса — Муна — Барде — Билля синдром 
108 

Мукополисахаридоз, тип II 131 
Пигментный ретинит 169 
Ушера синдром 217 
Фетальный синдром краснухи 220 
Хромосомы 18ц — синдром 246 
Цероид-липофусциноз неврональный 254 
Шегрена — Ларсена синдром 259 

Роговицы помутнение, кератит 
Гипопаратиреоз инфантильный, Х-сцеплен- 
ный 53 

Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Коккейна синдром 89 
Ксеродерма пигментная 96 
Лецитин-холестерин-ацетилтрансферазы де- 
фицит 103 

Митенса — Вебера синдром 125 
Муколипидоз, тип III 129 
Мукополисахаридоз, типы I, IV, V, VI, VII 
129, 132, 133, 134 

Остеопороза и псевдоглиомы синдром 160 
Порфирия эритропоэтическая 176 
Ригера синдром 191 
Роберта синдром 191 
Ротмунда — Томсона синдром 194 
Сифилис врожденный 201 
Фабри болезнь 217 
Фетальный синдром краснухи 220 
Фиброматоз десен, депигментация и микро- 
фтальмия 223 

Хромосомы 18 трисомии синдром 245 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

Сетчатки отслойка 

Глухота, глазные и лицевые аномалии, про- 
теинурия 62 
Гомоцистинурия 67 
Книста болезнь 87 
Марфана синдром ПО 
Маршалла синдром 1 1 1 
Норри болезнь 148 

Остеопороза и псевдоглиомы синдром 160 
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Спондилоэпифизарная дисплазия врожденная 
204 

Хиппеля — Линдау синдром 227 
Элерса — Данлоса синдром 266 

Склеры голубые 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Марфана синдром ПО 
Остеогенез несовершенный 157 
Ригера синдром 191 
Робертса синдром 191 

Хрусталика эктопия 
Гомоцистинурия 67 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Марфана синдром ПО 
Сферофакии-брахиморфии синдром 206 

Телекант 

Акроцефалополисиндактилии 12 
Блефароназофациальный синдром 31 
Ваарденбурга синдром 34 
Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром 48 

Гипертелоризма-гипоспадии синдром 52 
Глухота, глазные и лицевые аномалии, про- 
теинурия 62 
Дубовица синдром 78 

Мегалокорнеа и умственной отсталости син- 
дром 1 1 3 

Паллистера \Ѵ-синдром 163 
Ригера синдром 191 

Рото-лице-пальцевой синдром, типы I и II 
194. 195 

Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром 265 

Экзофтальм 
Лепречаунизм 102 
Маршалла синдром 1 1 
Остеодисплазия 158 
Остеопетроз доминантный 158 
Прогерия 180 
Робертса синдром 191 

Хондродисплазия метафизарная, тип Янсена 
229 

Хромосомы 4р — синдром 236 
Череп в форме трилистника 254 
Черепно-лицевой дизостоз 256 

Энофтальм 

Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
45 

Коккейна синдром 89 
Кранио-карпо-тарзальная дисплазия 94 
Хромосомы 9р + синдром 239 
— 1 1р 4- синдром 241 

Э п и к а н т 

Акроцефалополисиндактилии 12 
Вилльямса синдром 36 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром 53 
Гипоспадии-дисфагии синдром 54 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Дубовица синдром 78 

Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 


Кранио-карпо-тарзальная дисплазия 94 
Мегалокорнеа и умственной отсталости син- 
дром 113 

Нунан синдром 149 
Почек агенезия двусторонняя 177 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Расщелина губы/неба, аномалии больших 
пальцев кисти и микроцефалия 188 
Робинова синдром 192 
Рото-лице-пальцевой синдром, тип 1 194 
Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Синдром С 199 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный алкогольный синдром 218 

— гидантоиновый синдром 220 
Хромосомы 4р — синдром 236 

— 5р — синдром 237 

— 11р+ синдром 241 

— 1^— синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ц — синдром 243 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 1 8ц — синдром 246 

— 1 8р — синдром 247 

— 18 трисомии синдром 245 

— 21 трисомии синдром 247 

— 21ц — синдром 248 

— 22ц — (или 22г) синдром 249 

— X моносомии синдром 251 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 

X. Органы слуха 

Глухота 

Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Альпорта синдром 18 
Альстрема синдром 19 
Ваарденбурга синдром 34 
Волос скрученных и глухоты синдром 39 
Глухота врожденная нейросенсорная и зоб 
61 

— глазные и лицевые аномалии, протеи- 
нурия 62 

— и миопия 62 

— — ониходистрофия, доминантная форма 
62 

— — — рецессивная форма 63 

— — преаурикулярные ямки 63 

— — приступы головокружения 63 

— нейросенсорная, атрофия зрительных нер- 
вов, ювенильный сахарный диабет 64 

— нейросенсорная глубокая рецессивная 64 

— — и атопический дерматит 64 

— — — почечный канальцевый ацидоз 65 

— проводящая, гипертелоризм, микротия, ли- 
цевые расщелины 65 

— — и деформированные низкопосаженные 
ушные раковины 66 

— с метафизарным дизостозом 66 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Кардиоаудиторный синдром 81 
Книста болезнь 87 

Коккейна синдром 89 
Ксеродерма и умственная отсталость 97 
Лентиго множественных синдром 101 
Маннозидоз 109 


Маршалла синдром 1 1 1 
Микротия-атрезия 119 

Мукополисахаридоз, типы I, III, IV, V, VI 
129, 131, 132, 133, 134 
Нижнечелюстно-лицевой дизостоз 146 
Норри болезнь 148 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 152 
Остеогенез несовершенный 157 
Остеопетроз рецессивный 159 
Ото-палато-дигитальный синдром 162 
Отосклероз 162 

Почек, гениталий и среднего уха аномалии 
178 

Рото-лице-пальцевой синдром, тип II 195 
Синдром N 200 

Синостозы множественные и проводящая 
глухота 201 

Сифилис врожденный 201 
Ушера синдром 217 
Фетальный синдром краснухи 220 
Хондродисплазия метафизарная, тип Янсена 
229 

Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-лицевой дизостоз 256 

Микротия, макротия 
Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
46 

Глухота и преаурикулярные ямки 63 

— проводящая, гипертелоризм, микротия, ли- 
цевые расщелины 65 

Ленца синдром 102 
Лепречаунизм 102 
Маннозидоз 109 

Микросомия гемифациальная 118 
Микротия-атрезия 1 19 

Микроцефалии, нормального интеллекта, не- 
обычного лица, иммунного дефицита и 
риска малигнизации лимфоретикулярной 
системы синдром 122 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 
Остеодисплазия 158 
Почек агенезия двусторонняя 177 
Почек, гениталий и среднего уха аномалии 
178 

Рубинштейна — Тейби синдром 196 
Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип II 
214 

Хромосомы 4р — синдром 236 

— 8 трисомии синдром 238 

— 9р 4- синдром 239 

— 10я + синдром 240 

— 1 8р — синдром 247 

— 21ц— синдром 248 

— 22ц — синдром 244 

— фрагильной X синдром 249 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 

261 

Преаурикулярные фистулы 
и выросты 

Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Глухота и преаурикулярные ямки 63 
Дермальная гипоплазия фокальная 71 
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Микросомия гемифациальная 118 
Радужки колобома и атрезия ануса 186 
Хромосомы 5р — синдром 231 

Ушные раковины 
деформированные 
Аарскога синдром 

Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Боуэна — Конради синдром 32 
Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
45 

Глухота и преаурикулярные ямки 63 

— проводящая и деформированные низко- 
посаженные ушные раковины 66 

Дермальная гипоплазия фокальная 71 
Дистрофическая лисп /Цз и я 73 
Корнелии де Ланге синдром 91 
Криптофтальм 96 
Ленца синдром 102 
Лиссэнцефалии синдром 106 
Меккеля синдром 115 
Микросомия гемифациальная 118 
Микротия-атрезия 1 19 
Нижнечелюстно-лицевой дизостоз 146 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Нунан синдром 149 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 1 52 

Почек агенезия двусторонняя 177 

Радужки колобома и атрезия ануса 186 

Ригера синдром 191 

Робертса синдром 191 

Рубинштейна — Тейби синдром 196 

Секкеля синдром 197 

Синдром С 199 

Синдром N 200 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Хондродистрофия с полидактилией, тип Ма- 
евского 232 

Хромосомы 4р — синдром 236 

— 5р — синдром 237 

— 9р + синдром 239 

— 1 0р 4- синдром 240 

— 10ц + синдром 240 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 13ц— синдром 243 

— 18 трисомии синдром 245 

— 1 8ц — синдром 246 

— 21 трисомии синдром 247 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 

261 

Ушные раковины низко 
расположенные 
Акрофациальный дизостоз Нагера 12 
Акроцефалополисиндактилии 12 
С М| -ганглиозидоз, тип I 41 
Глазо-зубо-пальцевой синдром 57 
Глухота и преаурикулярные ямки 63 

— проводящая и деформированные низко рас- 
положенные ушные раковины 66 

Кампомелическая дисплазия 80 

Ленца синдром 102 

Лепречаунизм 102 

Меккеля синдром 115 

Миотония хондродистрофическая 125 

Мозго-глазо-лице-скелетный синдром 126 


Нунан синдром 149 
Почек агенезия двусторонняя 177 
Почек, гениталий и среднего уха аномалии 
178 

Секкеля синдром 197 
Синдром С 199 
Синдром N 200 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Тимуса агенезия 209 

Хондродистрофия с полидактилией, тип Ма- 
евского 232 

Хромосомы 4р — синдром 236 

— 5р — синдром 237 

— 9р + синдром 239 

— 10ц + синдром 240 

— 1 0р + синдром 240 

— 1 1 я трисомии синдром 241 

— 1^— синдром 241 

— 13 трисомии синдром 242 

— 1 Зц — синдром 243 

— 14^ + синдром 243 

— 14 дистального отдела длинного плеча ча- 
стичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром 245 

— і(18р) синдром 246 

— 21 ^ — синдром 248 

— 22ц — (или 22г) синдром 249 
Церебро-гепато-ренальный синдром 253 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Ушные раковины оттопыренные 
Вилльямса синдром 36 

Коффина — Лоури синдром 92 
Лентиго множественных синдром 101 
Ленца синдром 102 

Липодистрофия тотальная врожденная 106 
Маннозидоз 109 
Прогерия 180 
Синдром N 200 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, типы I 
и II 214, 213 

Хромосомы 4р — синдром 236 

— 8 трисомии синдром 238 

— 1 8р — синдром 247 

— фрагильной X синдром 249 
Эндокринная неоплазия множественная, тип 

III 268 

XI. Опухоли 

Атаксия-телеангиэктазия 25 
Базально-клеточного невуса синдром 28 
Блума синдром 31 
Гемигипертрофия 44 
Десен фиброматоз, тип Коудена 72 
Ксеродерма пигментная 96 
Нейрофиброматоз 142 

Нейроэктодермальная пигментная опухоль 
143 

Норри болезнь 148 

Опухоли челюстей внутрикостные фиброзные 
156 

Остеопороз ювенильный, идиопатический 161 
Полипоз кишечника, типы I, II, III 174, 175 
Ретинобластома 190 
Тератома крестцово-копчиковая 208 
Туберозный склероз 215 
Эндокринная неоплазия множественная, типы 
I, II, III 267, 268 
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ПРЕДМЕТНЫЙ УКАЗАТЕЛЬ 

Аазе синдром 5 

Аарскога синдром (лице-пальце-генитальный 
синдром) 5 

Агаммаглобулинемия Х-сцепленная инфан- 
тильная (врожденная агаммаглобулинемия) 
6 

Аганглиоз кишечника врожденный (болезнь 
Гиршпрунга) 7 

Агранулоцитоз Костмана (нейтропения по- 
стоянная) 8 

АДАМ-комплекс (амниотические деформа- 
ции, адгезии, мутиляции) 8 
Адреногенитальный синдром 9 

— — с гипертензией 9 

— — — потерей соли или без нее 9 
Акродерматит энтеропатический (синдром 

Данболта — Клосса) 10 
Акродизостоз 1 1 

Акрофациальный дизостоз Нигера 12 
Акроцефалополисиндактилии (типы 1, II, III, 
синдромы Ноака; Карпентера; Сакати) 12 
Акроцефалосиндактилии 14 
Альбинизм глазо-кожный неполный (синдром 
Чедиака — Хигаши) 16 

— — тиразиназонегативный (альбинизм пол- 
ный совершенный, альбинизм, тип I) 16 

— — тиразиназопозитивный (альбинизм, тип 
II) 17 

— — — с геморрагическим диатезом и пиг- 
ментацией ретикулоэндотелиальных клеток 
(синдром Германски — Пудлака) 18 

Альпорта синдром (нефрит наследственный 
с глухотой) 18 
Альстрема синдром 19 

Амниотические перетяжки (ампутации врож- 
денные) 19 

Анемия гипопластическая врожденная (эри- 
трогенез несовершенный, синдром Даймон- 
да-Блекфана) 20 
Анкилоблефарон 21 
Анорхия (агенезия яичек) 21 
Анофтальмия 21 
Анэнцефалия 22 

Аргининоянтарная аминоацидурия 22 
Артрогрипоз 22 

Артрогрипоза Германна — Опица синдром 23 
Асплении синдром (агенезия селезенки, син- 
дром асплении Ивемарка) 24 
Ассоциация ѴАТЕК 24 

Асфиксическая дистрофия грудной клетки 
(синдром Жена) 25 

Атаксия-телеангиэктазия (синдром Луи-Бар) 
25 

Ахондрогенез, тип Лангера — Салдино (ахон- 
дрогенез типа ІВ) 26 

— тип Паренти — Фраккаро (ахондрогенез ти- 
па ІА) 27 

Ахондроплазия (хондродистрофия) 28 
Базально-клеточного невуса синдром (син- 
дром Горлина) 28 

Базана синдром (эктодермальная дисплазия 
с гипотрихозом, гипогидрозом, аномалия- 
ми зубов и характерной дерматоглификой) 


Барттера синдром (псевдогипоадренокорти- 
цизм) 29 

Беквита — Видемана синдром (синдром вис- 
церомегалии, омфалоцеле и макроглоссии) 
30 

Билиарная атрезия (атрезия внепеченочных 
желчных ходов, агенезия внутрипеченочных 
желчных ходов) 31 
Блефароназофациальный синдром 31 
Блума синдром (врожденная телеангиэктати- 
ческая эритема с задержкой роста) 31 
Боуэна — Конради синдром 32 
Брахидактилия 33 

— адонтия, гипотрихоз и альбинизм (глазо- 
костно-кожный синдром) 34 

Брахиоскелетогенитальный синдром (син- 
дром Элсахи — Ватерса) 34 
Ваарденбурга синдром 34 
Вернера синдром (прогерия взрослых) 35 
Виллебранда болезнь (псевдогемофилия; ан- 
гиогемофилия) 36 

Вилльямса синдром (синдром идиопатиче- 
ской инфантильной гиперкальциемии; син- 
дром «лица эльфа») 36 
Витамин В 6 -зависимость (витамин В 6 -зави- 
симость с судорогами) 38 
Витамин В 12 -нарушение всасывания в кишеч- 
нике (ювенильная пернициозная анемия; 
синдром Имерслунда-Гросбаха) 38 
Витилиго (первичная лейкодерма) 38 
Влагалища атрезия 39 
Волос скрученных и глухоты синдром 39 
Волосо-зубо-костный синдром 39 
Волмана болезнь (первичный семейный ксан- 
томатоз с кальцификацией надпочечников) 
40 

Вольфа — Паркинсона — Уайта синдром (ано- 
малия атриовентрикулярной проводимо- 
сти; преждевременное возбуждение желу- 
дочков) 40 
Галактоземия 41 

Ганглиозидоз С м , тип I (семейный нейро- 
висцеральный липидоз ; недостаточность 
р-галактозидазы) 41 

— Ом,- тип II (ювенильный системный ли- 
пидоз; болезнь Дерри) 42 

— 0 Мз , тип I (амавротическая идиотия Тея — 
Сакса) 43 

— С\ь, тип II (амавротическая идиотия Санд- 
хоффа) 43 

Гемангиоматоз печени (инфантильная пече- 
ночная гемангиоэндотелиома) 43 
Гемангиомы и тромбоцитопении синдром 44 
Гемигипертрофия 44 

Гемифациальная атрофия прогрессирующая 
(синдром Парри — Ромберга) 45 
Гемофилия А (дефицит антигемофильного 
глобулина; дефицит VIII фактора) 45 
Гемофилия В (дефицит IX фактора; дефи- 
цит фактора Кристмаса, болезнь Крист- 
маса) 46 

Гемохрома тоз 47 

Гепатолентикулярная дегенерация (гепато це- 
ребральная дистрофия; болезнь Вильсона — 
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Коновалова) 47 

Германна — Паллистера — Тидди — Опица 
синдром (КВО-синдром) 48 
Гермафродитизм истинный (амбисексуаль- 
ность) 49 

Гигантизма церебрального синдром (синдром 
Сотоса) 49 
Гидроцефалия 50 

Гиперкератоз ладонно-подошвенный и паро- 
донтоз (синдром Папийона — Лефевра) 5 1 
Гиперпаратиреоз неонатальный, семейный 
(врожденный гиперпаратиреоз) 51 
Гипертелоризма-гипоспадии синдром (син- 
дром телеканта-гипоспадии ; ВВВ-синдром, 
синдром Опица) 52 

Гипертрихоз врожденный универсальный 52 
Гипопаратиреоз инфантильный Х-сцеплен- 
ный 53 

Гипоплазии бедра и необычного лица син- 
дром 53 
Гипоспадия 54 

Гипоспадии- ди сфагии синдром (синдром Опи- 
ца — Фриаса; О-синдром) 54 
Гипофосфатазия 55 

Гипофосфатемия (гипофосфатемия семейная 
Х-сцепленная ; витамин Э-резистентный ра- 
хит; фосфатдиабет) 55 
Гипохондроплазия 56 
Гистидинемия 57 

Глаза колобомы (типичные колобомы радуж- 
ки, хориоидеи, сетчатки, зрительного нер- 
ва) 57 

Глазо-зубо-пальцевой синдром (глазо-зубо- 
костная дисплазия) 57 

Глаукома врожденная (буфтальм врожден- 
ный; детская глаукома) 58 
Гликогеноз, тип I (болезнь Гирке) 59 

— тип II (болезнь Помпе) 60 

— тип III (болезнь Форбса; болезнь Кори) 60 

— тип IV (болезнь Герса) 61 

— тип VII (гликогеноз Томсона) 61 
Глухота врожденная нейросенсорная и зоб 

(синдром Пендреда) 61 

— глазные и лицевые аномалии, протеинурия 
62 

— и миопия (синдром Элдриджа) 62 

— — ониходистрофия, доминантная форма 
(эктодермальная дисплазия, робинсонов- 
ский тип) 62 

— — — рецессивная форма (дистрофия ног- 
тей и нейросенсорная глухота) 63 

— — преаурикулярные ямки 63 

— — приступы головокружения (синдром 
Меньера) 63 

— нейросенсорная, атрофия зрительных нер- 
вов, ювенильный сахарный диабет 
(ОГОМОАБ-синдром) 64 

— — глубокая рецессивная 64 

— — и атопический дерматит 64 

— — — почечный канальцевый ацидоз (дет- 
ский почечный канальцевый ацидоз и врож- 
денная нейросенсорная глухота) 65 

— проводящая, гипертелоризм, микротия, 
лицевые расщелины (синдром Бикслера; 
синдром НМ С) 65 

— — и деформированные низкопосаженные 
ушные раковины 66 


— с метафизарным дизостозом 66 
Голопрозэнцефалия (аринэнцефалия) 66 
Гомоцистинурия (дефицит синтеза цистатио- 

нина) 67 

Гонад дисгенезия, XX тип 68 

— — ХУ тип (синдром Сваера) 68 
Гонадотропина дефицит изолированный 69 
Гоше болезнь (глюкоцереброзидный липидоз ; 

глюкоцереброзидоз) 69 
Гранулематозная болезнь хроническая с 
Х-сцепленным типом наследования 70 
Двенадцатиперстной кишки атрезия или сте- 
ноз 70 

Дермальная гипоплазия фокальная (синдром 
Гольтца) 71 

Десен фиброматоз, тип Коудена (гипертри- 
хоз, фиброматоз десен и фиброаденома 
грудных желез; синдром множественных 
гамартом) 72 

Диабет несахарный (вазопрессин-резистент- 
ный диабет; почечный несахарный диабет) 
73 

Диарея хлоридная врожденная (алкалоз с 
диареей) 73 

Диастрофическая дисплазия (синдром диаст- 
рофической карликовости; хондродистро- 
фия с косолапостью) 73 
Диафизарная дисплазия (врожденный систем- 
ный гиперостоз; болезнь Энгельмана — 
Камурати) 75 

Диафрагмальные грыжи 75 
Диггве — Мельхиор — Клаусена синдром 75 
Дизавтономия семейная (синдром Рилей — 
Дей) 76 

Дизостеосклероз 76 

Дискератоз врожденный (синдром Цинссе- 
ра — Энгмана — Коула) 77 
Дисхондростеоз (синдром Лери — Вейла, ме- 
зомелическая карликовость и деформация 
Маделунга) 77 
Дубовица синдром 78 
Зрительного нерва атрофия Лебера 78 

— — — наследственная детская (синдром Бэ- 
ра) 79 

— — гипоплазия 79 

Йода транспорта дефект (врожденный гипо- 
_ тиреоз; семейный зоб) 79 
Йодтирозина дейодиназы дефицит (врожден- 
ный гипотиреоз; семейный зоб) 80 
Ихтиоза врожденного, олигофрении и эпи- 
лепсии синдром (синдром Руда) 80 
Кампомелическая дисплазия (камптомели- 
ческая карликовость, врожденное искрив- 
ление конечностей) 80 

Кардиоаудиторный синдром (синдром Жер- 
велла и Лалге-Нильсена) 81 
Карликовость Ларона (семейная карлико- 
вость с повышенным уровнем иммуно- 
реактивного гормона роста в плазме) 82 

— Леви (карликовость и курносый нос) 82 

— пангипопитуитарная (пангипопитуитаризм 
семейный) 83 

— танатофорная (танатофорная дисплазия, 
летальная карликовость) 83 

Карликовости, церебральной атрофии, гене- 
рализованного фолликулярного кератоза 
синдром 84 
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Картагенера синдром (декстракардии, брон- 
хоэктазов и синуситов синдром) 85 
Катаракты врожденные 85 
Каудальной регрессии синдром (сиреноме- 
лия) 85 

Клиппеля — Треноне — Вебера синдром (ге- 
мангиэктазия гипертрофическая; невус ос- 
теогипертрофический варикозный) 86 
Книста болезнь (дисплазия Книста; мета- 
тропическая дисплазия, тип II; псевдо- 
метатропная карликовость) 87 
Кожа вялая 87 
Кожи аплазия локальная 88 

— — — пузырчатка и аномалии ногтей 89 . 
Коккейна синдром 89 

Колобома желтого пятна и брахидактилия 
(синдром Сорсби) 91 

Контрактура Дюпюитрена (ладонный фиб- 
роматоз) 91 

Корнелии де Ланге синдром 91 
Коффина — Лоури синдром (умственная от- 
сталость и костно-хрящевые аномалии) 92 
Коффина — Сириса синдром 93 
Кохена синдром 94 

Кранио-карпо-тарзалъная дисплазия (син- 
дром Фримена — Шелдона; синдром «сви- 
стящего лица») 94 
Краниосиностоз 96 
Криптофтальм (синдром Фразера) 96 
Ксеродерма пигментная (пигментный эпите- 
лиоматоз; дерматоз Капоши) 96 

— и умственная отсталость (синдром Рида; 
пигментная ксеродерма с микроцефалией) 
97 

Ларсена синдром (множественные врожден- 
ные вывихи с необычным лицом и скелет- 
ными аномалиями) 98 
Легких фиброз идиопатический 98 
Лейкодистрофия глобоидноклеточная (бо- 
лезнь Краббе) 99 

— метахроматическая 99 

— Пелицеуса — Мерцбахера 100 
Лейциноз (болезнь «моча с запахом клено- 
вого сиропа») 101 

Лентиго множественных синдром (синдром 
•ЬЕОРАІШ") 101 

Ленца синдром (синдром микрофтальмии и 
аномалии пальцев) 102 
Лепречаунизм 102 

Лецитин-холестерин-ацетилтрансферазы де- 
фицит 103 

Леша — Нихана синдром (Х-сцепленная пер- 
вичная гиперурикемия) 104 
Лимфедема, тип I (врожденная наследст- 
венная лимфедема; болезнь Милроя) 104 

— тип II (идиопатическая лимфедема; лим- 
федема, тип Мейджа) 105 

Липогранулематоз (болезнь Фарбера) 105 
Липодистрофия тотальная врожденная (син- 
дром Берардинелли, синдром Сейп — Лоу- 
ренса) 106 

Лиссэнцефалии синдром 106 
Лицевые расщелины 107 
Лоуренса — Муна — Барде — Билля синдром 
108 

Лучевой кости дефекты 109 
Маннозидоз 109 


Мардена — Уолкера синдром 109 
Маринеску — Шегрена синдром ПО 
Марфана синдром ПО 
Маршалла синдром 1 1 1 
Матки и влагалища аплазия (синдром Ро- 
китанского — Кюстера — Хаушера) 112 
Мегалокорнеа и умственной отсталости син- 
дром 113 

Мезомелическая дисплазия, тип Вернера (ап- 
лазия большеберцовой кости с полидакти- 
лией и отсутствием первых пальцев рук) 

— — тип Лангера (мезомелическая карлико- 
вость с гипоплазией локтевой, малоберцо- 
вой костей и нижней челюсти) 1 14 

— — тип Нивергельта 114 

— — тип Рейнхарда — Пфейффера (гипопла- 
зия локтевой и малоберцовой костей) 115 

Меккеля синдром 115 

Мелкерсона — Розенталя синдром 116 

Менингоцеле 116 

Менкеса синдром 116 

Метатропная дисплазия (метатропная карли- 
ковость) 1 17 
Метахондроматоз 117 
Метилмалоновая ацидемия 118 
Миеломенингоцеле (вріпа ЬіГіёа) 118 
Микросомия гемифациальная (односторонняя 
гипоплазия лица, синдром I жаберной ду- 
ги) 118 

Микротия-атрезия 119 
Микрофтальмия 120 
Микроцефалия 120 

Микроцефалии, глубокой умственной отста- 
лости, спастической диплегии, отсутствия 
брюшных рефлексов синдром 121 
Микроцефалии, нормального интеллекта, не- 
обычного лица, иммунного дефицита и ри- 
ска малигнизации лимфоретикулярной си- 
стемы синдром 122 
Миозит оссифицирующий 123 
Миотоническая дистрофия 124 
Миотония врожденная (болезнь Томсена) 124 

— хондродистрофическая (синдром Шварт- 
ца — Джампеля) 125 

Митенса — Вебера синдром 125 
Мозго-глазо-лице-скелетный синдром (цереб- 
ро-окуло-фацио-скелетный синдром ; СОР8- 
синдром) 126 

Муковисцидоз (кистофиброз поджелудочной 
железы) 127 

Муколипидоз, тип I 128 

— тип II (болезнь І-клеток) 128 

— тип III 129 

Мукополисахаридоз, тип I (синдром Гурле- 
ра) 129 

— тип II (синдром Хантера) 131 

— тип III (синдром Санфилиппо) 131 

— тип IV (синдром Моркио; синдром 
Брайлсфорда) 132 

— тип V (синдром Шейе) 133 

— тип VI (синдром Марото — Лами) 134 

— тип VII (болезнь Слая) 134 
Мышечная атрофия спинальная (болезнь Вер- 

днига — Гоффмана; болезнь Кугельберга — 
Веландера) 135 

— дистрофия дистальная 135 


315 


— — лице-плечелопаточная 136 

— — плечевого и тазового пояса 136 

— — псевдогипертрофическая аутосомно-ре- 
цессивная 137 

— — — взрослая (мышечная дистрофия Бек- 
кера; доброкачественная Х-сцепленная ре- 
цессивная мышечная дистрофия) 137 

— — — детская (классическая Х-сцепленная 
мышечная дистрофия; мышечная дистро- 
фия Дюшенна) 137 

Мышц глазного яблока и глотки дистро- 
фия 139 

Невус пламенеющий 139 
Невуса красно-голубого пузырчатого синд- 
ром (генерализованный кавернозный ге- 
мангиоматоз) 139 

Недержания пигмента синдром (синдром Бло- 
ха — Сульцбергера) 140 
Нейрокожный меланоз 141 
Нейрофиброматоз (болезнь Реклингхаузе- 
на) 142 

Нейроэктодермальная пигментная опухоль 
143 

Нейтропения циклическая 144 
Нефроз врожденный 144 

— семейный 144 

Нефронофтиз с ретинопатией (синдром Се- 
ниор) 145 

Нечувствительность боли врожденная 145 
Нижнечелюстно-лицевой дизостоз (мандибу- 
лофациальный дизостоз, синдром Томсона; 
синдром Тричера — Коллинза; синдром 
Франческетти — Клейна) 146 
Нимана — Пика болезнь 146 
Ногтей дисгенезия и гиподонтия (зубо-ног- 
тевой синдром) 148 

Ногтей-надколенника синдром (онихоостео- 
дисплазия) 148 

Норри болезнь (псевдоглиома сетчатки 
врожденная двусторонняя с рецессивным 
Х-сцепленным наследованием) 148 
Ноя — Лаксовой синдром 149 
Нунан-синдром 149 
Облысение гнездное 151 
Обратного расположения органов синдром 
152 

Окуло-аурикуло-вертебральная дисплазия 
(синдром Гольденара) 152 
Окуло-мандибуло-фациальный синдром (син- 
дром Халлермана — Штрайфа) 153 
Окуло-цереброренальный синдром (синдром 
Лоу) 154 
Омфалоцеле 155 

Опица — Каведжиа синдром (синдром РО) 155 
Опухоли челюстей внутрикостные фиброзные 
156 

Остеогенез несовершенный 157 
Остеодисплазия (синдром Мелника — Нидл- 
са) 158 

Остеопетроз доминантный (остеопетроз 
взрослых; болезнь мраморных костей; ге- 
нерализованный остеосклероз) 158 

— рецессивный (остеопетроз врожденный зло- 
качественный; болезнь мраморных костей; 
генерализованный остеосклероз) 159 

Остеопороза и псевдоглиомы синдром 160 
Остеопороз ювенильный идиопатический 161 


Ото-палато-дигитальный синдром (синдром 
Тейби) 162 
Отосклероз 1 62 

Пайла болезнь (метафизарная семейная дис- 
плазия) 162 

Паллистера синдром (синдром аномалий лок- 
тевой кости и грудных желез) 163 
Паллистера \Ѵ-синдром 163 
Панкреатит наследственный 163 
Панцитопении Фанкони синдром (апласти- 
ческая анемия Фанкони) 164 
Паралич гиперкалиемический периодич. 164 

— гипокалиемический периодический 166 
Парамезонефрических (мюллеровых) прото- 
ков персистенция у мужчин 166 

Парамиотония врожденная Эйленбурга 166 
Параплегия спастическая семейная (болезнь 
Эрба — Шарко — Штрюмпелля) 167 
Пахидермопериостоз (идиопатическая гипер- 
трофическая остеоартропатия) 167 
Пахионихия врожденная (синдром Ядассо- 
на — Левандовского) 168 
Пероксидазы щитовидной железы дефицит 
(врожденный гипотиреоз; семейный зоб) 
169 

Пигментный ретинит (тапеторетинальная ди- 
строфия; пигментная дегенерация сетчатки) 
169 

Пикнодизостоз 170 
Пилоростеноз 171 
Пищевода атрезия 171 
Плечелучевой синостоз 172 
Поланда синдром 172 
Полидактилия 173 

Поликистоз почек, взрослый тип 173 

— — инфантильный тип 174 
Полипоз кишечника, тип I 174 

— — тип II (синдром Пейтца — Джигерса) 

175 

— — тип III (синдром Гарднера) 175 
Полисиндактилия и краниофациальные ано- 
малии (синдром цефалополисиндактидии 
Грейга) 175 

Порфирия острая интермиттирующая (швед- 
ская наследственная порфирия) 175 

— пестрая (южно-африканский тип порфирии) 

176 

— эритропоэтическая (болезнь Гюнтера) 176 
Почек агенезия двусторонняя (синдром Пот- 
тер) 177 

Почек, гениталий и среднего уха аномалии 

178 

Почечный канальцевый ацидоз 178 
синдром де Тони — Дебре — Фанкони 

179 

Прадера — Вилли синдром 179 

Прогерия (синдром Гетчинсона — Гилфорда) 

180 

Прогнатизм мандибулярный (прогения ис- 
тинная) 181 

Прямой кишки и анального отверстия 
врожденные пороки 181 
Псевдогипопаратиреоидизм, типы I и II (на- 
следственная остеодистрофия Олбрайта) 

Псевдоксантома эластическая 182 
Псориаз 1 83 
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Птеригиума подколенного синдром 183 
Птеригиумов множественных синдром 184 
Птоз врожденный 184 
Пьера Робена аномалад 185 
Радиоульнарный синостоз 186 
Радужки колобома и атрезия ануса (синдром 
«кошачьего глаза») 186 
Рассела — Сильвера синдром 187 
Расщелина губы с или без расщелины неба 
(«заячья губа»; «волчья пасть») 187 

— губы/неба, аномалии больших пальцев ки- 
сти и микроцефалия 188 

— губы или неба и сращение век 188 

— губы и неба, эктодермальная дисплазия 
и синдактилия 189 

— губы или неба и ямки на нижней губе 
189 

Рахит витамин О-зависимый (гипокальциеми- 
ческий гипофосфатемический рахит с ами- 
ноацидурией) 189 
Рейфенштейна синдром 190 
Ренпеннинга синдром 190 
Ретинобластома 190 
Ригера синдром 191 

Робертса синдром (тетрафокомелия с расще- 
линой губы и неба) 191 
Робинова синдром (мезомелическая карлико- 
вость с полупозвонками и гипоплазией 
гениталий; синдром «лица плода») 192 
Ротмунда — Томсона синдром (синдром ат- 
рофической пойкилодермии и катаракты) 
194 

Рото-лице-пальцевой синдром, тип I (оро- 
фацио-дигитальный синдром, тип I) 194 

— — тип II (оро-фацио-дигитальный син- 
дром, тип II; синдром Мора) 195 

Рубинштейна — Тейби синдром (синдром ши- 
рокого I пальца кистей и стоп, специфи- 
ческого лица и умственной отсталости) 196 
Секкеля синдром (карликовость с «птицеголо- 
востью») 197 
Сетчатки аплазия 198 

— дисплазия 198 
Синдактилия 198 

Синдром С (синдром тригоноцефалии Опи- 
ца) 199 

Синдром РРСІ 200 
Синдром N 200 

Синостозы множественные и проводящая глу- 
хота (синдром \Ѵ2 — симфалангии-брахи- 
дактилии) 201 
Сирингомиелия 201 
Сифилис врожденный 201 
Склеростеоз (кортикальный гиперостоз с син- 
дактилией) 202 

Слепота ночная врожденная стационарная 
(гемералопия) 202 

Смита — Лемли — Опица синдром 203 
Спондилокостальная дисплазия 204 
Спондилоэпифизарная дисплазия врожденная 
204 

— — поздняя 205 

Срединной расщелины лица синдром (фрон- 
тоназальная дисплазия) 205 
Сферофакии-брахиморфии синдром (синдром 
Вейля — Маркезани ; врожденная мезодер- 
мальная дисморфодистрофия) 206 


Сфероцитоз наследственный (болезнь Мин- 
ковского— Шоффара) 206 
Тапетохореидальная дистрофия (прогресси- 
рующая атрофия сосудистой оболочки гла- 
за) 207 

Телеангиэктазия геморрагическая врожден- 
ная (синдром геморрагической телеанги- 
эктазии Ослера — Рандю — Вебера) 207 
Тератома крестцово-копчиковая 208 
Тестикулярная феминизация полная (муж- 
ской псевдогермафродитизм) 208 
Тимуса агенезия (синдром Ди Джорджи; 
врожденное отсутствие вилочковой и пара- 
щитовидных желез) 209 
Тиреотропного гормона дефицит изолиро- 
ванный 209 
Тирозинемия 210 
Токсоплазмоз врожденный 210 
Толстой кишки атрезия или стеноз 211 
Тонкой кишки артезия или стеноз 211 
Торсионная дистония 211 
Трансглюкуронидазы дефицит 212 
Триптофана мальабсорбция (синдром голу- 
бых пеленок) 212 

Трихо-рино-фалангеальный синдром, тип I 
213 

— — тип II (синдром Лангера — Гидиона; 
трихо-рино-фалангеальная дисплазия с мно- 
жественными экзостозами; акродисплазия 
с экзостозами) 214 

Тромбоцитопения с отсутствием лучевой ко- 
сти (ТАК-синдром) 214 
Туберозный склероз (синдром Бурневиля; 
себорейная аденома, судороги и умствен- 
ная отсталость) 215 

Удлинение интервала ОТ без глухоты (син- 
дром Уорда — Романо) 216 
Ушера синдром (врожденная нейросенсор- 
ная глухота и пигментный ретинит) 217 
Фабри болезнь (диффузная универсальная 
ангиокератома); наследственный дистопи- 
ческий липидоз) 217 

Фагоцитоза дефект (болезнь Лейнера) 218 
Фацио-кардиомелическая дисплазия 218 
Фетальный алкогольный синдром (алкоголь- 
ная эмбриофетопатия) 218 

— аминоптериновый синдром 219 

— варфариновый синдром 219 

— гидантоиновый синдром 220 

— синдром краснухи (синдром Грега) 220 

— радиационный синдром (радиационная эм- 
бриопатия) 221 

— цитомегаловирусный синдром 221 
Фиброзная дисплазия моноостотическая (ос- 
теодисплазия фиброзная Яффе — Лихтен- 
стайна) 222 

— — полиостотическая (синдром Мак-Кью- 
на — Олбрайта) 222 

Фиброматоз десен, депигментация и микро- 
фтальмия 223 

Фиброэластоз эндокарда 223 
Фронтометафизарная дисплазия 224 
Фруктозо-1-фосфатальдолазы дефицит (непе- 
реносимость фруктозы; фруктоземия) 224 
Фукозидоз («мукополисахаридоз Р») 225 
Хартнапа болезнь 225 

Ханхарта синдром (синдром гипоглоссии- 

317 


гиподактилии; синдром аглоссии-адакти- 
лии) 226 

Хиппеля — Линдау синдром (множественный 
гемангиоматоз ; цереброретинальный ан- 
гиоматоз) 227 

Холта — Орама синдром (синдром рука — 
сердце) 227 

Хондродисплазия метафизарная с тимолим- 
фопенией (метафизарный дизостоз с агам- 
маглобулинемией швейцарского типа) 228 

— — тип Маккьюсика (гипоплазия волос и 
хрящей) 228 

— — тип Шмида (метафизарный дизостоз, 
тип Шмида) 229 

— — тип Янсена 229 

— точечная, тип Конради — Хюнермана (хон- 
дродисплазия точечная, аутосомно-доми- 
нантная) 230 

— — ризомелический тип 231 

— экзостозная (множественные хрящевые эк- 
зостозы) 232 

Хондродистрофия с полидактилией, тип Ма- 
евского (коротких ребер - полидактилии 
синдром) 232 

— — — тип Салдино — Нунан 233 

Хондроэктодермальная дисплазия (синдром 

Эллиса — Ван-Кревельда; мезоэктодер- 
мальная дисплазия) 234 

Хорея Гентингтона 235 

Хромосомы 4р + синдром 236 

— 4р — синдром (синдром Вольфа — Хирш- 
хорна) 236 

— 5р — синдром (синдром «кошачьего кри- 
ка»; синдром делеции 5р; сгі би сЬаІ) 237 

— 8 трисомии синдром 238 

— 9р + синдром 239 

— г (9) синдром 240 

— Юр + синдром 240 

— 10р+ синдром 240 

— 11ц трисомии синдром 241 

— 1 1р + синдром 241 

— 11ц— синдром 241 

— 13 трисомии синдром (синдром Патау) 
242 

— 13ц— синдром (синдром Орбели) 243 

— 14ц + синдром 243 

— 14 дистального отдела длинного плеча 
частичной трисомии синдром 244 

— 14 проксимального отдела длинного пле- 
ча частичной трисомии синдром 244 

— 18 трисомии синдром (синдром Эдвардса) 
245 

— і(18р) синдром 246 

— 18ц — синдром (синдром делеции длинно- 
го плеча 18-й хромосомы) 246 

— 1 8р — синдром (синдром делеции коротко- 
го плеча 18-й хромосомы) 247 

— 21 трисомии синдром (синдром Дауна) 
247 

— 21ц — синдром (синдром делеции длинного 
плеча 21-й хромосомы) 248 

— 22ц — (или 22г) синдром (деления длин- 
ного плеча 22-й хромосомы) 249 

— фрагильной X синдром (синдром Марти- 
на — Белла) 249 


— X моносомии синдром (синдром Шере- 
шевского — Тернера ; ХО синдром) 251 

— XXV синдром (синдром Клайнфелтера) 
250 

Целиакия (энтеропатия глиадининдуцируе- 
мая) 252 

Церебро-гепато-ренальный синдром (син- 
дром Цельвегера, синдром Боуэна) 253 
Церебро-косто-мандибулярный синдром 253 
Цероид-липофусциноз неврональный 254 
Череп в форме трилистника 254 
Черепно-глазо-зубной синдром 255 
Черепно-ключичный дизостоз (клейдокра- 
ниальная дисплазия, болезнь Сентона) 255 
Черепно-лицевой дизостоз (синдром Крузо- 
на) 256 

— — с диафизарной гиперплазией (дизостоз 
Станеску) 257 

Черепно-мозговые грыжи (энцефалоцеле) 257 
Ш вахмана синдром (поджелудочной железы 
недостаточность и дисфункция костного 
мозга) 258 

Шегрена — Ларсена синдром 259 
Шпренгеля деформация (высокая лопатка) 
259 

Штурге — Вебера синдром (энцефалотриге- 
минальный ангиоматоз; плоская лицевая 
гемангиома) 259 

Щитовидной железы дисгенезия (атиреоид- 
ный кретинизм; криптотиреоидизм) 260 
Эктодермальная дисплазия ангидротическая 
(синдром Криста — Сименса — Турена) 261 

— — гидротическая (синдром Клоустона) 262 

— — тип Рэппа — Ходжкина (эктодермаль- 
ная дисплазия гипогидротическая) 262 

Эктопия сердца 262 

Эктродактилия (расщепление кисти и стопы; 

олигодактилия ; гиподактилия) 263 
Эктродактилии, эктодермальной дисплазии, 
расщелины губы и неба синдром (синдром 
ЕЕС) 265 

Элерса — Данлоса синдром 266 
Эндокринная неоплазия множественная, тип 
1 (синдром Вермера; синдром Золлин- 
гера — Эллисона; аденоматоз эндокринный 
множественный, тип I) 267 

— — — тип II (аденоматоз эндокринный 
множественный, тип II; синдром медул- 
лярного рака щитовидной железы) 268 

— — — тип III (аденоматоз эндокринный 
множественный, тип III ; синдром слизистых 
невром) 268 

Эндокринопатии и кандидоза синдром (ги- 
поаденокортицизм с гипопаратиреозом и 
монилиазом) 269 

Энхондроматоз (болезнь Олье; остеохондро- 
матоз) 269 

— .и гемангиомы (синдром Маффучи) 270 
Энцефалопатия некротическая, инфантиль- 
ная подострая 271 

Эпидермолиз буллезный 271 
Эпифизарная дисплазия множественная (бо- 
лезнь Фейрбанка) 273 
Эритрокератодермия вариабельная 273 
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Негегіііагу зупёготез аті тейіса1-§епе(іс сопчиКаііоп: КеГегепсе Ъоок/Когіоѵа 8. I., 8етапоѵа Е 
Оетікоѵа N. 8., Вітпікоѵа О. Е,— Ьешп^гаё: Меёіізіпа, 1987.- 320. р., іі. 

ОезспрОоп оГ пеагіу 500 Ьегеёііагу зупёготез \ѵійі аиіозотаі-ёотіпапі, аиіозотаі-гесеззіѵе, 
Х-Нпкеё Ьегеёііу Іурез із ргезепіеё, аз \ѵе11 аз ГЬозе ёерепёіп§ оп сЬготозотаІ апошаііез апё оп 
ІегаІо§епіс Гасіогз. Міпітаі ёіа§позІіс сгііегіоп, сііпісаі сЬагасІегізІісз, ёаіа сопсегшп§ Ше 
рориіасіоп гаСе, еІіо1о§у апё ёіГГегепгіаІ ёіа§по8ез іііизігаіе еѵегу зупёготе ёізсизвеё. ТЬе Ьоок 
зресіаіізіз \ѵогкіп§ аі іЬе гоот Гог теёіса1-§епеІіс сопзиііаііоп оГ реёіаігісіапз, оЬзІеІгісіап- 
ёупесо1о§ізІ5, пеигораіЬо1о§ізСз апё Гог ёосіогз оГ оіЬег зресіаііііез. 

ТЬеге аге 150 рісіигез, 4 ІаЫез іп ІЬе Ьоок. 


ОГЛАВЛЕНИЕ 


ПРЕДИСЛОВИЕ 3 

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ СИНДРОМЫ . . 5 

МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ 
КОНСУЛЬТИРОВАНИЕ 274 

ТЕРМИНОЛОГИЧЕСКИЙ 

СЛОВАРЬ 285 

ДИАГНОСТИЧЕСКИЙ 

УКАЗАТЕЛЬ СИНДРОМОВ 

ПО ПРИЗНАКАМ 286 

ПРЕДМЕТНЫЙ УКАЗАТЕЛЬ .... 313 


Справочное издание 

СВЕТЛАНА ИВАНОВНА КОЗЛОВА 
ЕВА СЕМАНОВА 

НАТАЛЬЯ СЕРГЕЕВНА ДЕМИ КОВ А 
ОЛЬГА ЕВГЕНЬЕВНА БЛИННИКОВА 


НАСЛЕДСТВЕННЫЕ СИНДРОМЫ 
И МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ 
КОНСУЛЬТИРОВАНИЕ 


Зав. редакцией Р. С. Горяйнова 
Редакторы : И. И. Исаева, И. С. Лидер май 
Редактор издательства Е. И. Козырнова 
Художественный редактор И. Д. Наумова 
Технический редактор И. М. Жарикова 
Корректор Р. И. Гольдина 

ИБ № 4721 

Сдано в набор 22.01.87. Подписано в печать 25.09.87. Формат бумаги 70 х 100*/ів- Бумага офсетная № 1. 
Гарнитура тайме. Печать офсетная. Уел. печ. л. 26,0. Уел. кр.-отт. 52,0. Уч.-изд. л. 31,12. Тираж 75000 экз. 
Заказ № 825. Цена 2 р. 10 к. 

Ленинград, ордена Трудового Красного Знамени издательство «Медицина», Ленинградское отделение. 
191104, Ленинград, ул. Некрасова, д. 10. 

Ордена Октябрьской Революции, ордена Трудового Красного Знамени Ленинградское производственно- 
техническое объединение «Печатный Двор» имени А. М. Горького Союзполиграфпрома при Государ- 
ственном комитете СССР по делам издательств, полиграфии и книжной торговли. 197136, Ленинград, 
П-136, Чкаловский пр., 15. 








































МЕДИЦИНА 1987 


